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Preface de la presidente 

En tant que Canadiens et Canadiennes de la derniere decennie du XX' 
siecle, nous sommes confrontes a des choix sans precedent concernant la 
procreation. Nos reponses a ces choix — comme individus et societe — en 
disent long sur nos valeurs et nos priorites. Il est peu probable que des 
techniques, telles que les techniques de procreation assistee, deviennent un 
moyen repandu d'avoir une famine, bien que le nombre d'enfants nes grace 
a ces techniques &passe celui des enfants places a l'adoption au Canada. 
D'autres techniques, comme rechographie pendant la grossesse, sont déjà 
generalement acceptees, et la moitie de toutes les femmes enceintes de 35 
ans et plus passent un diagnostic prenatal. D'autres techniques encore, 
comme la recherche sur les tissus fcetaux, 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 
soulevent d'importantes questions ethiques relativement a l'utilisation et a 
la manipulation de tissus de reproduction. 

Il est clair que les possibilites d'intervention technologique soulevent 
des enjeux qui se font sentir sur l'ensemble de la societe; en outre, l'acces 
a ces techniques depend de l'existence de structures et de politiques 
publiques permettant de les offrir. Les valeurs et priorites de la societe, 
exprimees par ses institutions, ses lois et ses ententes en matiere de 
financement, se repercuteront sur les choix individuels. 

En meme temps que les Canadiens et les Canadiennes sont devenus 
plus conscients de ces techniques tout au long des armees 1980, on a pris 
de plus en plus conscience de l'important &art inacceptable entre le 
rythme effrene des bouleversements technologiques et l'elaboration de 
politiques necessaires afin d'orienter des decisions portant sur le bien-fonde 
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 
decisions politiques requises. De plus, nombre d'attitudes et d'hypotheses 
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a la base du developpement et de raccessibilite de ces techniques ne 
refletaient pas les changements profonds qui ont transforms le Canada au 
cours des dernieres decennies. Des cas individuels ont ete traites a part, 
et frequemment sans consensus social informs. Au meme 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 general, en prenant de 
plus en plus conscience de leur capacite limit& a resoudre des problemes 
de societe. 

Ces preoccupations ont ete reunies lors de la creation de la 
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction. La 
Commission a ete etablie par le gouvernement federal en octobre 1989 et 
s'est vu confier un mandat vaste et complexe. Il est important de 
comprendre que la Commission a ete mandatee pour etudier les 
repercussions des techniques non seulement sur la societe, mais aussi sur 
des groupes specifiques de la societe, en particulier les femmes et les 
enfants. Elle a recu comme mandat d'examiner non seulement les aspects 
scientifiques et medicaux des techniques, mais aussi leurs implications 
ethiques, juridiques, sociales, economiques et sur la sante. Son mandat 
etait vaste, etant donne que la Commission devait etudier non seulement 
les percees actuelles dans le domain des nouvelles techniques de 
reproduction, mats aussi les progres potentiels; non seulement les 
techniques lifts a la conception assistee, mais aussi au diagnostic 
prenatal; non seulement le probleme de rinfertilite, mais aussi ses causes 
et la prevention; non seulement les applications de la technique, mais aussi 
la recherche, particulierement la recherche sur rembryon et les tissus 
foAaux. 

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

La Commission s'est fixe trots grands objectifs dans ses travaux 
orienter la politique publique en faisant des recommandations valides, 
pratiques et fondees sur des principes; enrichir les connaissances dans le 
secteur des nouvelles techniques de reproduction de facon a etre utile au 
Canada et aux autres pays; mieux faire connaitre et comprendre au public 
les questions liees aux nouvelles techniques de reproduction de facon 
faciliter la participation publique aux decisions concernant l'avenir de ces 
techniques et leur place dans la societe canadienne. 

Pour atteindre ces objectifs, la Commission a tenu de vastes consul-
tations publiques, y compris des rencontres privees avec des personnes 
ayant vecu a regard de ces techniques des experiences qu'elles ne 
souhaitaient pas discuter en public. La Commission a aussi realise un 
programme de recherche interdisciplinaire afire que ses recommandations 
soient informees par des recherches rigoureuses et d'une vaste portee. La 
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Commission a meme fait paraitre une certaine partie de ces recherches 
avant la publication du Rapport final, afin d'aider les specialistes oeuvrant 
dans le secteur de la sante genesique et des nouvelles techniques de 
reproduction, et de contribuer a informer le public. 

On trouvera dans les presents volumes les resultats du programme de 
recherche. Globalement, la Commission a elabore et recueilli une enorme 
masse d'informations et d'analyses sur lesquelles elle pouvait fonder ses 
recommandations, informations dont une grande partie &tan disponible au 
Canada pour la premiere fois. Cette solide base de donnees de recherches 
a aide a clarifier les questions en jeu et a produire des recommandations 
pratiques et utiles, fondees sur des donnees fiables concernant la situation 
reelle, et non sur des suppositions. 

Pour elaborer son programme de recherche, la Commission a eu 
recours aux plus eminents chercheurs et chercheuses du pays. Au total, 
l'equipe de recherche reunissait plus de 300 professeurs et chercheurs 
universitaires, representant plus de 70 disciplines, — notamment les 
sciences sociales, les sciences humaines, la medecine, la genetique, les 
sciences de la vie, le droit, l'ethique, la philosophie et la theologie — et 
provenant de 21 universites canadiennes et de 13 hOpitaux, cliniques ou 
autres etablissements. 

La Commission a tenu a ce que les travaux de recherche soient 
realises selon des normes elevees et un protocole comprenant une revue 
par les pairs, a l'interne et a l'externe, de la methodologie et du contenu. 
Les auteurs devaient reagir aux commentaires recus, et ce processus a 
permis de produire des travaux de haute qualite. Tous les travaux 
presentes dans les volumes de recherche ont du subir l'ensemble du 
processus. Les chercheurs et chercheuses qui avaient recours a des sujets 
humains &talent tenus de se conformer aux normes ethiques appropriees. 

Les presents volumes de recherche traduisent l'etendue du mandat de 
la Commission. Nous croyons que les donnees et les analyses qu'on y 
trouve seront utiles a un grand nombre de personnes, au Canada et a 
l'etranger. 

Les autres commissaires et moi-meme desirons profiter de cette 
occasion pour exprimer notre reconnaissance aux chercheurs et cher-
cheuses ainsi qu'aux evaluateurs independants qui ont consacre une 
enorme quantite de temps et de reflexion aux travaux de la Commission. 
Nous desirons egalement rendre hommage a l'ensemble du personnel de la 
Commission pour leur devouement, leur travail acharne et leur engagement 
durant toute la duree de notre mandat. Enfin, nous desirons remercier les 
plus de 40 000 Canadiens et Canadiennes qui ont participe de diverses 
fagons aux travaux de la Commission. Leur contribution a ete inestimable. 

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



Introduction 

• 
Le diagnostic prenatal, dans l'optique ou it a ete envisage dans les 

deux volumes precedents, est un moyen de fournir des renseignements aux 
femmes et aux couples qui courent de grands risques de dormer naissance 
a des enfants gravement atteints d'anomalies congenitales ou de maladies 
genetiques. Toutefois, comme l'illustrent les etudes du present volume, les 
plus recents progres permettront, si ce n'est deja fait, de deceler avant la 
naissance de plus en plus d'attributs, notamment le sexe, les troubles 
monogeniques a apparition tardive et la susceptibilite a certaines maladies 
courantes. Voila qui souleve d'importantes questions auxquelles se devront 
de repondre les particuliers, les medecins et l'ensemble de la societe si l'on 
espere eviter d'eventuels prejudices. 

Le diagnostic prenatal est desormais en mesure de deceler des 
troubles qui ne se manifesteront pas avant l'age adulte. Par ailleurs, 
revolution recente des techniques d'analyse de l'ADN rend possible 
ridentification de genes de susceptibilite a des maladies courantes, c'est-a-
dire des genes dont la presence revele une certaine probabilite accrue de 
maladie pour la personne en cause. Il est egalement possible de faire appel 
au diagnostic prenatal a des fins non medicales, par exemple dans le but 
de determiner le sexe d'un foetus pour un couple qui desire donner 
naissance a un enfant de tel ou tel sexe. On cherche maintenant a utiliser 
les connaissances en matiere de genetique pour traiter, grace aux 
techniques d'ADN, des personnes atteintes d'une maladie genetique en 
ajoutant le gene normal a leurs cellules. D'autres possibilites se pointent 
a l'horizon - par exemple, celle de recourir aux techniques d'ADN pour 
modifier les genes dans les ovules ou le sperme, ou pour modifier les genes 
pour 4, ameliorer * les gens. 
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Les etudes 
La choree de Huntington est probablement le plus connu des troubles 

monogeniques a apparition tardive pour lesquels un test predictif (c'est-a-
dire presymptomatique) est possible. Etant donne que la maladie ne se 
manifeste que plus tard dans la vie et en raison de la complexite du test, 
qui jusqu'a recemment e]dgeait la participation d'autres membres de la 
famille, celui-ci souleve des questions d'ordre ethique. Bon nombre de ces 
questions ne sont pas exclusives a la choree de Huntington mais 
concernent tous les troubles monogeniques a apparition tardive dont le 
depistage prenatal est possible. 

Michael Cooke se penche sur les questions d'ethique que souleve le 
diagnostic prenatal de la choree de Huntington en l'absence d'une cure. Il 
s'interesse a la question du droit individuel a l'information et de la 
disponibilite de la technique, et souligne rimportance du counseling pour 
aider les parents a operer un choix eclaire. Il signale que lorsque les 
parents n'envisagent pas une interruption de grossesse, le fait de donner 
naissance a un enfant qui connaitra, ainsi que ses proches, la possibilite 
d'être atteint d'un trouble aussi grave et debilitant que la choree de 
Huntington souleve de graves preoccupations sur le plan de rethique. 
L'offre d'un tel depistage prenatal des troubles a apparition tardive recele 
de plus vastes implications sociales, que M. Cooke aborde : it met 
particulierement l'accent sur la question des attitudes a regard des 
personnes handicapees, des tests genetiques volontaires ou obligatoires, et 
du sens d'un choix pleinement eclair& 

Shelin Adam et Michael Hayden etudient quant a eux les decisions en 
matiere de depistage prenatal prises par les couples a risque de transmettre 
la chorde de Huntington a l'enfant qu'ils attendent, afin de mieux 
comprendre les raisons qui motivent leur recours ou non au test. Les 
couples ont tous participe a l'Etude canadienne sur le test predictif pour la 
choree de Huntington. Seuls 7 des 38 couples (18 %) admissibles au test 
prenatal l'ont demand& soft une demande plus faible que ne le laissaient 
entendre les resultats d'enquetes anterieures. 

Les couples qui ont refuse le depistage prenatal croyaient le plus 
souvent que meme si leur enfant etait porteur du gene de la choree de 
Huntington, une cure serait trouvee durant sa vie. Certains croyaient que 
meme si on ne trouvait aucune cure, it etait probable qu'on mette au point 
un traitement assez efficace pour stopper revolution de la maladie. 
Beaucoup des couples qui ont refuse le depistage prenatal avaient déjà des 
enfants et ne souhaitaient pas engendrer une situation oil certains d'entre 
eux seraient au courant de leurs risques d'être atteints de la choree de 
Huntington et d'autres non. Les conclusions de retude sur la connaissance 
chez les patients de la nature complexe des tests d'exclusion et du besoin 
de counseling approfondi pour les couples a risque confirment ranalyse 
plus theorique de M. Cooke. 
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Une autre application des techniques d'analyse de l'ADN est le 
depistage de la susceptibilite genetique a des maladies courantes. Ces 
maladies comportent certains determinants genetiques mail les facteurs 
environnementaux entrent aussi en ligne de compte. Comme le souligne 
Lynn Prior, le depistage des genes qui accroissent la susceptibilite 
certaines maladies courantes n'est pas chose facile. Cette situation, 
conjuguee aux questions d'ethique et aux possibilites de prejudice, incite 
a la plus grande prudence. Bien que le depistage de la susceptibilite puisse 
procurer certains benefices (par exemple en permettant aux personnes de 
prendre des mesures preventives ou de profiter d'un diagnostic precoce), it 
y a aussi possibilite de prejudice. Certains touchent l'individu, comme les 
torts causes a l'image de soi, la perte de bonheur ou des effets nefastes sur 
la relation parent-enfant. D'autres sont d'ordre societal, comme la 
discrimination contre les porteurs par les employeurs, les compagnies 
d'assurances ou les pairs, ou la stigmatisation sociale. 

Mrne Prior enumere les criteres qu'il faut, a son avis, respecter avant 
d'executer un programme de depistage de la susceptibilite genetique aupres 
de l'ensemble de la population; elle souligne qu'aucun des genes de 
susceptibilite identifies a ce Jour ne repond a ces criteres. Cette situation, 
conjuguee au fait que certains fcetus qui n'auraient peut-etre jamais 
contracts la maladie pourraient etre avortes, incite MI' Prior a conclure que 
le depistage prenatal de la susceptibilite n'est pas justifie. 

L'approfondissement du savoir genetique pourrait permettre de choisir 
le sexe de ses enfants. Tel est le sujet des deux etudes suivantes. Dans la 
premiere, Martin Thomas presente un examen complet des trots principales 
methodes de determination du sexe d'un fcetus. Dans le cas de l'avortement 
selectif, le diagnostic prenatal sert a determiner le sexe d'un fcetus; 
l'avortement s'ensuit si le fcetus n'est pas du sexe desire. Dans la detuderne 
methode, des spermatozoides porteurs de chromosomes X ou Y sont 
ameliores grace au traitement du sperme. Dans la troisieme, on identifie les 
chromosomes sexuels des zygotes crees grace a la fecondation in vitro (FIV) 
et seuls les zygotes du sexe desire sont implantes. Le Dr  Thomas conjugue 
cet examen aux constatations d'une vaste enquete nationale visant 
mesurer les preferences des Canadiens et des Canadiennes quant au sexe 
de leurs enfants, et leur volonte de recourir aux diverses methodes de 
determination et de predetermination du sexe pour concretiser cette 
preference. 

Le Dr Thomas a constate que les Canadiens et Canadiennes veulent 
avant tout avoir au moans un enfant de chaque sexe. Dans l'ensemble, son 
enquete n'a permis de constater aucune preference appreciable chez les 
femmes et une fres legere preference pour des garcons chez les hommes. 
Presque personne n'a declare entendre recourir a l'avortement pour choisir 
le sexe d'un enfant apres un diagnostic prenatal. Seuls 21 % des 
repondants et repondantes accepteraient d'utiliser le choix du sexe pour 
accroitre les probabilites d'avoir un foetus du sexe desire, meme si cela 
pouvait se faire de facon aussi simple qu'en prenant un cornprirne. Les 
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personnes qui accepteraient d'y recourir le feraient pour avoir au moires un 
enfant de chaque sexe. Le Dr Thomas a constate que le rapport entre les 
sexes au Canada ne changerait probablement pas meme si de telles 
techniques de choix du sexe etaient disponibles. 

Cet examen en profondeur est accompagne d'une etude qui rend 
compte des ecrits portant sur les preferences quant au sexe de ses enfants, 
ainsi que de l'aspect social et ethique a regard du choix du sexe. Cette 
bibliographie sera grandement apprecide tant par le professionnel en quete 
d'une information detainee que par le profane a la recherche de 
renseignement sur les questions soulevees dans le present volume. 
L'engagement du Dr Thomas de mettre a jour la bibliographie en rehausse 
la valeur pour bon nombre d'annees a venir. 

Dans la seconde etude portant sur le choix du sexe, Gail Miller et 
Clarke Fraser font etat des constatations de leur sondage aupres de 200 
conseillers et conseilleres en genetique associes aux centres offrant le 
diagnostic prenatal au Canada. On a demande a ces personnes si elles 
etaient pretes a fournir des renseignements au sujet du sexe d'un foetus 
aux patients qui recouraient au diagnostic prenatal sans indication 
medicale (c'est-d-dire lorsqu'il n'y avait aucun risque accru qu'un enfant de 
tel ou tel sexe ne soit affecte par un trouble). Le sondage a permis de 
constater que tres peu (2 %) de geneticiens et geneticiennes etaient 
personnellement en faveur d'un diagnostic prenatal tout simplement pour 
diagnostiquer le sexe. On a aussi constate que malgre tout, les geneticiens 
et geneticiennes etaient plus enclins a contrOler la preference pour un sexe 
ou l'autre ou a renvoyer la cliente a un centre lorsqu'on leur expliquait en 
detail les circonstances motivant la demande. Mentionn.ons, entre autres, 
le cas d'une immigrante ayant Op' donne naissance a trois filles, dont le 
marl exercait de fortes pressions pour avoir un garcon. Dans l'ensemble 
toutefois, les geneticiens et geneticiennes du Canada, a l'instar de ceux et 
celles des autres pays qui ont repondu a des sondages semblables, 
rejetaient l'idee d'un recours au diagnostic prenatal pour choisir le sexe. 

Les constatations de ces deux etudes donnent a croire qu'il n'y a pas 
d'accroissement de la demande ou de l'acceptation du recours au 
diagnostic prenatal a des fins non medicales comme la determination et la 
predetermination du sexe. Elles revelent que ni les couples qui attendent 
un enfant ni les geneticiens et geneticiennes qui offrent le diagnostic 
prenatal n'estiment qu'il s'agit la d'une utilisation convenable du diagnostic 
prenatal. 

L'identification du sexe du zygote avant l'implantation n'est qu'une des 
applications permises par ce nouveau domaine de diagnostic pre-
implantatoire, qui est en pleine croissance. Pour que ce diagnostic soit 
possible, le zygote doit etre accessible; par consequent, l'intervention exige 
le recours a la FIV. Clarke Fraser examine le diagnostic preimplantatoire 
et conclut qu'en raison des difficultes en cause, it demeurera probablement 
reserve a un faible pourcentage de couples a haut risque d'avoir des 
enfants atteints d'un trouble genetique bien defini. Il se penche sur les 
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questions d'ethique que souleve cette utilisation de la technologic pour 
conclure qu'elles sont essentiellement semblables aux questions soulevees 
par le diagnostic prenatal classique et la FIV. De plus, les coirts Cleves tant 
de la FIV que du diagnostic preirnplantatoire et le faible taux d'implantation 
soulevent des questions d'ethique portant sur l'affectation de ressources 
medicales limitees a la mise au point plus poussee de cette technologie. 

La derniere etude du volume deborde le diagnostic des troubles 
genetiques pour examiner leur traitement. Lynn Prior etudie la situation 
actuelle de la therapie genique et les recherches en cours dans ce domaine 
ou le materiel genetique (ADN) est introduit dans les titres humains pour 
corriger un trouble genetique. Elle se penche sur trots utilisations de la 
technique d'analyse de l'ADN : la therapie genique somatique, ou l'insertion 
de genes sert a traiter des maladies causees par des mutations genetiques 
recessives; la modification des genes pour l'amelioration de traits 

superieurs .; et la therapie genique germinale. Cette derniere technique 
n'est pas encore applicable aux titres humains mais elle fait l'obj et de 
speculations de plus en plus poussees. La therapie genique somatique ne 
souleve aucun probleme d'ordre ethique ou juridique particulier, si ce n'est 
ceux qui s'appliquent a tous les traitements therapeutiques humains. 
Mine Prior constate que l'amelioration genetique et la therapie genique 
germinale, par contre, soulevent de graves questions d'ordre ethique. 

Conclusion 
Les etudes presentees dans ce volume debouchent sur la conclusion 

generale qu'il faut faire preuve d'une grande prudence a regard des progres 
qui repoussent les limites du diagnostic prenatal en l'eloignant de sa 
fonction traditionnelle, soit de fournir des renseignements aux femmes et 
aux couples qui sont a risque Cleve de transmettre une anomalie 
congenitale ou une maladie genetique. Il importe d'evaluer avec soin ces 
progres et ces nouvelles utilisations, et de faire preuve de discernement. 

Certains, tels que les tests predictifs pour des troubles a apparition 
tardive, sont techniquement complexes et exigeants tant pour les 
fournisseurs que pour les patients et patientes, surtout si l'on entend 
permettre un choix pleinement eclaire. Toutefois, les dernieres decouvertes 
peuvent touj ours servir aux couples a risque qui desirent en tirer parti. Le 
depistage des genes de susceptibilite est egalement complexe sur le plan 
technique mais s'avere, a y regarder de plus pres, d'une utilisation 
beaucoup plus restreinte a l'heure actuelle. Le choix du sexe appert encore 
plus eloigne du but premier du diagnostic prenatal. Bien que le diagnostic 
preimplantatoire tel que propose sous sa forme actuelle partage les memes 
buts que le diagnostic prenatal classique, it est tres coiiteux et d'une 
application limitee. Enfin, l'examen des possibilites d'appliquer les 
connaissances sur la modification de l'ADN humain revele certaines 
utilisations valables qui permettent de passer du diagnostic au traitement 
dans le cadre de la therapie genique somatique. Les autres utilisations de 
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la capacite de modifier l'ADN telles que l'amelioration genetique et la 
therapie genique germinale se revelent tres problematiques de par les 
questions d'ordre ethique et pratique qu'elles soulevent. 

Une lecture attentive des etudes de ce volume souligne l'importance 
d'un « systeme de pre-alerte s. Certaines des techniques qui y sont decrites 
sont fondees sur les decouvertes recentes de la genetique et ne sont pas 
pros de trouver leur place dans le systeme de soins de sante ou d'être 
appliquees en clinique. Toutefois, elles soulignent le bien-fonde d'un 
examen approfondi des progres de la science, et surtout de leur dimension 
ethique, des le stade experimental. Il faudra du temps pour evaluer les 
questions et operer les raisonnements moraux qui s'imposent : le temps 
presse. Enfin, ll devient evident que les grands principes du diagnostic 
prenatal, soit l'autonomie individuelle et le counseling en vue d'un choix 
eclaire, devralent aussi s'appliquer aux derniers progres dans ce domaine. 
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L'utilisation de nouvelles techniques permettant d'etablir un 
diagnostic prenatal souleve des questions comme celles de l'avortement, 
de l'autonomie en matiere de reproduction, du droit a la vie ou de 
l'institution de poursuites pour naissance prejudiciable et pour existence 
prejudiciable. Dans le cas des maladies a apparition tardive, dont la 
choree de Huntington constitue un exemple, les aspects juridiques, 
sociaux et techniques de ces questions sont intimement imbriques, parce 
que ces maladies sont graves mais ne se declarent pas pendant l'enfance 
et que les methodes devaluation sont complexes. 

Deux niveaux de discours coexistent dans les ecrits publies sur la 
question. Un premier niveau traite du droit individuel a l'information et 
de l'accessibilite des techniques. Les droits et les recours des tiers, y 
compris le droit de ne pas naitre, sont soupeses (judiciairement) par 
opposition au droit a l'entiere liberte de reproduction. II est necessaire 
que les conseillers et conseilleres en genetique tiennent compte de ces 
questions et qu'ils soient egalement capables d'expliquer les techniques 
utilisees de fawn que les interesses fassent un choix veritablement 
eclaire. 

Cette etude a ete realisee pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en 
mars 1992. 
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Le deuxieme niveau d'analyse remet en question le recours meme 
a la technique, a cause des changements sociaux qu'il peut engendrer. 
L'affrontement des points de vue met en lumiere la question de 
l'autonomie, les preoccupations concernant les attitudes envers les 
personnes handicapees, le debat sur le depistage genetique obligatoire 
et la problematique du sens a donner au vocable a choix eclair& A. 

Le recours a ces techniques a des repercussions tant sur les 
individus que sur la societe future. 11 est necessaire de proteger le 
principe du choix eclair& de prendre conscience des couts sociaux en 
cause et d'affecter les ressources de facon responsable. Cela ne peut se 
faire sans une population inform& et un gouvernement attentif. 

Introduction 

La decouverte de nombreux marqueurs d'ADN polymorphes lies au 
gene mutant causant la choree de Huntington a permis la mise au point 
d'un test previsionnel concernant cette maladie (Gusella et al., 1983; 
Hayden et al., 1987; Meissen et Berchek, 1987; Wasmuth et al., 1988; 
Brandt et al., 1989). Au Canada, les tests previsionnels sont adrninistres 
dans le cadre de la Canadian Collaborative Study of Predictive Testing for 
Huntington's Disease (CSHD), projet de recherche auquel participent de 
nombreux etablissements dans tout le pays. Les lignes directrices de ce 
projet prevoient l'administration du test aux adultes ayant 50 % de risques 
de souffrir de la maladie et d'un test prenatal aux personnes a risque. 

La choree de Huntington etant une maladie a apparition tardive dont 
le test previsionnel oblige a analyser les marqueurs chez les membres de 
la famille et non a analyser directement des mutations precises, ce projet 
a suscite des dilemmes moraux dechirants s'ajoutant aux autres questions 
soulevees par le diagnostic prenatal. Comme le present rapport fait partie 
d'une enquete sur les techniques de reproduction, nous traiterons princi-
palement des questions ayant un lien etroit avec le depistage prenatal. 
Toutefois, puisque certaines des questions liees a l'administration de tests 
previsionnels aux adultes, par exemple les questions relatives aux droits de 
tiers, influent fortement sur le contexte dans lequel les demandes de 
depistage prenatal sont formulees, nous les aborderons egalement. 

Nous avons construit le present rapport en postulant l'existence de 
deux niveaux fondamentaux de discours ethique sur le developpement du 
diagnostic prenatal et du depistage predictif. Ces niveaux se recoupent, 
bien stir, mais it est possible et utile de les considerer separement. Le 
premier niveau a trait a la relation existant entre ceux et celles qui 
prodiguent le service et ceux et celles qui cherchent a s'en prevaloir. Le 
debat s'articule alors essentiellement autour des principes classiques de 
l'ethique medicale l'autonomie, le bien des personnes concernees, la 
confldentialite et la justice (voir par exemple Huggins et al., 1990). Ces 
principes sont au cceur de l'enonce intitule Ethical Issues Policy Statement 
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on Huntington's Disease Molecular Genetics Predictive Test, redige en 1990 
par le Committee of the International Huntington Association (IHA) et la 
Federation mondiale de neurologie (FMN) (Went, 1990). Essentiellement, 
le debat a pour objet de determiner quand, comment et a qui it convient 
d'offrir cette technique. 

Le second niveau de discours s'interesse aux techniques de 
reproduction dans leur relation a la societe. S'opposant a l'attitude ethique 
traditionnelle dans les milieux medicaux, oil le principe de l'accessibilite du 
diagnostic prenatal est implicitement admis, des auteurs considerent 
comme problematique le diagnostic lui-meme et se posent une question 
plus fondamentale : un tel diagnostic doit-il seulement etre pratique? 

En general, le second niveau de discours attire l'attention sur les effets 
sociaux eventuels a long terme du developpement de toute methode 
diagnostique prenatale, quelle que soft l'affection visee. En effet, certains 
auteurs en redoutent les effets indesirables notamrnent a regard de la 
liberte des femmes en matiere de procreation et de la place des personnes 
handicapees dans la societe: et ils craignent que le diagnostic prenatal ne 
puisse contribuer au developpement d'une ideologie eugenique. La 
question de l'affectation des ressources fait implicitement partie du contexte 
de ce &bat. Beaucoup de ces questions ont certes ete abordees devant la 
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction a d'autres 
occasions, mais nous y reviendrons dans le present rapport, car c'est dans 
le contexte plus large de la societe qu'il faut reflechir aux dimensions 
sociales et ethiques du probleme pose par la choree de Huntington. 

Les droits individuels et les conflits de droits 

En ce qui concerne le premier niveau de discours, certains des 
dilemmes moraux devant lesquels la CSHD s'est trouvee placee sont 
propres au fait que la choree de Huntington est une maladie mortelle 
incurable, qui se declare tardivement. Bloch et Hayden ont ecrit a ce 
suj et : 

Contrairement a ce qui se passe dans le cas des analyses plus usuelles 
de l'ADN, les personnes risquent d'apprendre qu'il est probable qu'elles 
seront un jour frappees par la terrible maladie qu'est la choree de 
Huntington. Elles apprennent aussi qu'aucun traitement ne permet de 
conjurer ce sort. Ce depistage differe done fondamentalement de 
revaluation des risques relative a d'autres maladies genetiques dues a 
un gene dominant, comme l'hypercholesterolemie familiale, oft les 
personnes a risque eleve ont la possibilite, au moyen de regimes 
alimentaires ou de medicaments, d'inflechir le cours de la maladie (Bloch 
et Hayden, 1990, p. 1). (Traduction) 

La CSHD a longuement decrit certains des dilemrnes rencontres 
(Huggins et al., 1990). Ces situations (par exemple, membres de la famille 
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qui ne peuvent pas ou ne veulent pas fournir les echantillons de sang 
necessaires au diagnostic ou une personne ayant expressement demande 
a ne recevoir aucun renseignement sur ses risques et au sujet de qui on 
decouvre par hasard que ses risques sont moins eleves), aussi dechirantes 
soient-elles pour les personnes qui les vivent, ne semblent cependant pas 
devoir justifier une revision des methodes actuelles. 

Certaines situations, par contre, risquent de devenir plus proble-
matiques si le depistage previsionnel de la choree de Huntington est integre 
dans les services finances par le systeme de sante. Le probleme le plus 
evident est peut-etre celui des tests prenatals. La CSHD prevoit 
expressement qu'on ne doit pas effectuer de tests previsionnels au suj et 
d'enfants mineurs ni proceder a des tests prenatals lorsque les parents ne 
considerent pas l'interruption de la grossesse comme une solution. En 
prenant cette position, la CSHD s'ecarte nettement de la pratique 
habituellement suivie par les conseillers et conseilleres en genetique qui 
s'efforcent de ne pas imposer un choix aux parents ni d'influer sur leur 
decision relativement a la grossesse. Cette pratique de la CSHD, 
cautionnee par l'IHA et la FMN, s'explique par le fait que la maladie est 
incurable et qu'elle apparait tardivement. 

II faut chercher la justification sous-jacente de cette position dans le 
souci de preserver le bien-etre des enfants identifies comme sujets a risque 
eleve ainsi que dans l'application du principe d'autonomie, auquel la CSHD 
et d'autres instances ont accorde une primaute explicite. Deux des 
principaux responsables de l'etude canadienne expliquent ainsi cette 
justification : 

Manifestement, les enfants ne peuvent prendre une decision eclair& 
concernant leur participation a un test previsionnel. La demande de test 
emane d'un tiers, en l'occurrence, un parent. L'administration de tests 
previsionnels aux enfants ne se justifie que s'ils peuvent en tirer des 
avantages clairs et demontrables. Il n'exlste a l'heure actuelle aucun 
traitement qui puisse empecher ou retarder l'apparition de la choree de 
Huntington. L'administration du test peut defavoriser les enfants soft 
parce que cela risque de fausser les relations parents-enfants ou freres-
sceurs ou d'entrainer une diminution des ressources qui leur seront 
consacrees. L'estime de soi et le sentiment de sa valeur qu'un enfant en 
developpement peut avoir risquent d'etre profondement alteres. En 
outre, l'attitude de la societe et des organismes sociaux envers les 
personnes a risque eleve n'a pas encore et& clarifiee. Puisque la maladie 
est incurable et qu'il existe une possibilite de prejudice, nous nous 
opposons a l'administration de tests aux enfants (Bloch et Hayden, 1990, 
p. 2). (Traduction) 

Le meme raisonnement s'applique aussi aux tests prenatals, lorsque 
les parents n'envisagent pas de mettre fin a une grossesse a risque eleve, 
car l'enfant qui naitra risque d'être identifie comme un suj et a risque eleve. 
Le dilemme evident, dans ce cas, c'est que les parents dont l'enfant a en fait 
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peu de risque d'avoir herite le gene causant la maladie n'ont pas non plus 
l'occasion de l'apprendre. 

La position de la CSHD lui a generalement valu des appuis (Went, 
1990; Harper et al., 1990; Tyler et Morris, 1990), mais aussi des critiques 
(Pelias, 1991). Ceux qui la contestent, faisant reference a une ecole de 
pensee et a la jurisprudence americaines, disent craindre que la non-
divulgation complete puisse un jour entrainer des proces qui entacheront 
la credibilite de la profession. Au point de vue ethique, it est ironique de 
constater que ces critiques se reclarnent du principe de la protection de 
l'autonomie — en l'occurrence, l'autonomie des parents quant aux 
decisions a prendre concernant leurs enfants. 

Le raisonnement de Pelias en faveur de la divulgation totale se 
developpe en trois temps. Premierement, it affirme que le fait de definir les 
parents comme des tiers est contraire a la tradition j uridique reconnaissant 
aux parents la prerogative quant aux decisions a prendre concernant la 
sante de leurs enfants mineurs (Bowen c. American Hospital Association, 
1986). Deuxiemement, it affirme que le fait de ne pas proceder a des tests 
prenatals dans les circonstances decrites par Bloch et Hayden risque 
d'aboutir a des jugements favorables aux demandeurs dans les poursuites 
pour naissance prejudiciable. Comme ce type de poursuite repose sur la 
presumee faute d'un professionnel de la sante qui n'a pas donne aux 
parents les renseignements qui auraient pu leur permettre d'eviter la 
naissance d'un enfant handicap& it est difficile de voir en quoi cela se 
rapporte a la situation qui nous interesse, puisque c'est en raison de la 
position expresse des parents contre l'interruption de la grossesse que les 
renseignements ne leur ont pas ete donnes. 

Le troisieme argument merite sans doute davantage reflexion 

Les parents a qui l'on ne donne pas tous les renseignements d'ordre 
genetique concernant leurs enfants vont alleguer qu'on a porte atteinte 
a leur autonomie en les privant de la possibilite d'explorer toutes les 
eventualites relativement a leur enfant porteur d'un gene deletere (Pelias, 
1986, p. 350). (Traduction) 

En raison de cet argument, une poursuite intent& par les parents semble 
mieux motivee, si l'on suppose que les tests prenatals decelant un risque 
accru peuvent permettre aux parents de prendre des dispositions, 
financieres ou autres, en prevision du declenchement futur des symptOmes. 
Certains juristes ont repris ce point de vue a leur compte (par exemple, 
Becker, 1988). 

La position de la CSHD pourrait devenir plus problematique si un jour 
le test previsionnel devenait un service couvert par un systeme de sante 
public. Il semblerait en effet que la latitude laissee aux medecins en la 
matiere soit plus facile a defendre quand le test est offert dans le cadre d'un 
programme de recherche. 

L'IHA et la FMN font la recommandation suivante, dans leur enonce 
de principe : « II faut prevenir le couple que le diagnostic prenatal qu'il 
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demande ne sert pas a grand-chose s'il a l'intention de mener la grossesse 
a terme quel que soit le resultat. » Its ajoutent que « l'obj et principal d'une 
demande de diagnostic prenatal est d'eviter la naissance d'un enfant 
porteur du gene de la choree de Huntington » (Went, 1990, article 6.1). 
(Traduction) 

Un tel principe peut sembler problematique pour les personnes qui 
estiment que la liberte de choix en matiere de diagnostic prenatal implique 
le droit de choisir des options autres que rintemiption de la grossesse. 
Cette attitude rejoint l'argument de Pelias mentionne ci-dessus (Pelias, 
1986, p. 350). Si Von estime defendable le principe que robjectif premier 
du depistage prenatal de la choree de Huntington est d'eviter la naissance 
d'enfants porteurs du gene responsable, it semblerait moralement 
justifiable qu'un systeme de sante aux prises avec des difficultes 
financieres serieuses ne considere pas comme prioritaire revaluation 
prenatale d'un risque relatif a une maladie a apparition tardive, lorsque 
l'option de l'interruption de grossesse a ete ecartee. 

L'obligation morale de prodiguer aux parents des conseils adequats est 
evidente, quels que soient les enjeux juridiques. En outre, les responsables 
de l' etude canadienne ont eu l'occasion de s'apercevoir que les questions 
problematiques peuvent etre discutees a fond avec les personnes qui 
desirent avoir acces a la technique. 

La question de l'administration de tests previsionnels a des enfants 
mineurs et les preoccupations connexes bees aux tests prenatals peuvent 
poser des problemes juridiques concernant le droit des cliniciens et 
cliniciennes de refuser de proceder a des evaluations qui leur semblent 
inutiles. Outre ces questions juridiques, la complexite des situations en 
cause montre a revidence qu'en matiere de counseling genetique prenatal, 
it faudra peut-etre donner nettement plus de services que ce qui est 
normalement prevu. 

La necessite de renforcer le counseling pre-depistage s'impose d'autant 
plus que des etudes montrent que les gens ont une certaine difficulte 
comprendre les aspects techniques et ethiques des evaluations, 
particulierement en ce qui a trait aux tests d'exclusion. Ce genre de tests 
sert a attribuer a un foetus un risque peu eleve d'8tre porteur du gene 
causant la choree de Huntington ou un risque egal a celui d'un de ses 
parents, sans que ce risque du parent soit determine (Tyler et al., 1990). 
Etant donne que le counseling genetique a pour objet d'aider a faire des 
choix eclaires, les normes ethiques obligeront peut-etre a financer des 
services de consultation plus importants et plus approfondis dans le cas de 
maladies comme la choree de Huntington, dont la detection avant la 
naissance exige une analyse des marqueurs. 

Contrairement a la CSHD qui privilegie le principe de l'autonomie 
individuelle, certains auteurs soutiennent qu'il peut etre moralement 
defendable d'imposer certaines limites a cette autonomie. Relativement au 
test previsionnel de la choree de Huntington, leurs arguments, souvent 
formules dans le contexte des questions relatives a la procreation, font 
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reference aux droits fiduciaires des membres de la famille et des enfants a 
naitre (Lamport, 1987). Smurl et Weaver font valoir ce qui suit : 0 Les 
conjoints, particulierement s'ils sont parents, et les enfants de personnes 
presymptomatiques ou asymptomatiques ont le droit prima facie de 
connaitre les resultats de's tests afin de prendre des decisions eclairees sur 
l'exercice futur de leur propre faculte de procreation o (Smurl et Weaver, 
1987, p. 252). (Traduction) 

Pour Lamport, dans le contexte de la planification de la vie genesique, 
l'interet des enfants a naitre l'emporte sur l'autonomie individuelle. Cette 
auteure fait valoir que 

l'on n'a le droit d'exercer son autonomie que dans la mesure ou cela ne 
porte pas prejudice aux autres et n'empiete pas sur leur propre 
autonomie. En transmettant une maladie mortelle a ses enfants, un 
parent leur cause effectivement prejudice et nuit a leur capacite de 
comportement autonome. Dans ce cas, l'interet de l'enfant l'emporte sur 
la demande d'exemption de depistage fondee sur le droit a l'autonomie 
(Lamport, 1987, p. 309). (Traduction) 

Les arguments avances par ces auteurs, meme s'ils procedent de 
points de vue tres similaires, different quanta un point tres important : la 
question de savoir si un individu a moralement le droit de ne pas reveler les 
resultats de tests aux membres de sa famine. Cette question oppose la 
confidentialite de ces resultats aux droits fiduciaires de tiers. Bien que 
leurs conclusions d'ordre ethique ne rejoignent pas celles de la CSHD, ces 
auteurs partent du merne point et reconnaissent la complexite du systeme 
d'interrelations formant le contexte dans lequel les tests previsionnels 
s'inscrivent. La divergence se manifeste dans la strategie employee pour 
resoudre cette complexite. La CSHD compte avant tout sur le counseling 
genetique pour regler les conflits de droits, tout en reaffirmant le principe 
de l'autonomie individuelle. L'autre solution preconisee est de s'en remettre 
a une mediation judiciaire. Le modele propose par la CSHD pour concilier 
les demandes contradictoires n'est pas denue d'interet, car it insiste sur un 
consensus interactif et non sur des &marches a caractere plus judiciaire. 

En affirmant que les parents a risque eleve ont l'obligation de se preter 
au test par egard pour leurs futurs enfants, Lamport adopte une position 
plus tranchee que celle de Smurl et Weaver. Cette position extreme est a 
l'origine de la these de la 4,  mauvaise pente » avancee par ceux et celles qui 
expriment des reserves a regard de la technique. Selon ces derniers, les 
progres techniques realises en matiere de diagnostic prenatal auront pour 
effet de miner la protection juridique actuelle de l'autonomie, qui se 
manifeste par le droit de refuser un test. La CSHD s'est aussi preoccupee 
de cette question et s'est vigoureusement opposee aux demandes de tests 
previsionnels, chez des adultes, presentees par des tiers. 

Les deux questions abordees dans la presente section illustrent la 
coexistence de droits conflictuels (ceux des personnes a risque et ceux 
d'autres personnes ou groupes) et la necessite morale de fournir des 
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services de counseling genetique approfondi en raison de la nature 
complexe de la technique et des questions ethiques en jeu. Un des points 
les plus remarquables du debat est peut-etre qu'il tourne autour du 
principe d'autonomie, et tous ceux qui participent a ce debat, quelle que 
soit leur position, souscrivent au point de vue fondamental selon lequel le 
discours sur les droits est suffisant pour regler toutes les questions morales 
soulevees. 

Le contexte social 

Ceux et celles qui participent au debat relatif a la mise en contexte 
social adoptent une optique differente. IN doutent de la contribution 
globale du diagnostic prenatal a rinteret collectif. Selon eux, le discours 
sur les droits ne suffit donc pas touj ours pour regler les questions 
soulevees. Meme s'il s'agit parfois d'un conflit entre les interets personnels 
et rinteret collectif, ce n'est pas necessairement la meilleure facon de 
concevoir le &bat. Les participants et participantes a ce debat cherchent 
plutOt a analyser des ensembles complexes d'effets sociaux interdependants 
qui sont plus difficiles a decrire que les questions traitees dans la premiere 
section. L'affrontement de deux courants de pensee divergents et 
l'inadaptation des instruments conceptuels traditionnels de rethique 
medicale pour traiter des questions soulevees au deuxieme niveau du 
discours ont en grande partie determine le ton de ce discours qui, par 
moments, s'est envenime. 

Pour commencer, le developpement du diagnostic prenatal s'est 
produit dans un contexte oti l'on assurait aux femmes que cette technique 
leur donnerait une plus grande autonomie en augmentant leurs choix et 
leur maitrise en matiere de reproduction. A ce jour, toutefois, ceux qui 
s'inquietent de revolution du diagnostic prenatal ne sont pas encore 
convaincus que, dans le contexte actuel a tout le moins, la technique aura, 
a long terme, plus d'effets heureux que de consequences nefastes sur la 
societe. 

Un bon nombre des critiques exprimees devant le developpement 
rapide du diagnostic prenatal se rapportent aux preoccupations entourant 
le Projet de connaissance du genome humain et les autres techniques de 
reproduction. Ces critiques interessent des effets nettement plus subtils 
et survenant a plus long terme que ceux dont nous avons parle ci-dessus. 

Le perfectionnement technique et les limites de I'autonomie 
Un des points souvent repris par les critiques est que le recours accru 

a des techniques complexes de reproduction limite la maitrise que les 
femmes exercent sur leur vie genesique en confiant une large part du 
pouvoir de decision aux experts medicaux. 11 est incontestable que le 
Canada a assiste a la mise en place de techniques qui, pour etre bien 
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comprises, demandent touj ours plus d'instruction. Selon certains 
critiques, le progres technique donne ostensiblement plus de choix aux 
femmes, alors qu'en realite, it tend a accentuer leur dependance envers les 
experts qui appliquent les techniques. Its soutiennent notamment, que la 
generalisation des techniques de diagnostic prenatal, qui permettent, 
certes, de donner a un petit nombre de personnes des renseignements 
utiles, cree une culture au la grossesse devient de plus en plus l'affaire des 
specialistes de la medecine et de moins en moins celle de la femme 
enceinte. Que cela puisse etre un motif suffisant pour limiter le develop-
pement de la technique est cependant moths clair. 

En ce qui concerne le test previsionnel de la chorde de Huntington, 
certains auteurs ont signale qu'un pourcentage eleve de gens (89 %) ont du 
mal a saisir les subtilites de la technique (Tyler et al., 1990) parce qu'elle 
repose sur le procede actuel d'analyse des marqueurs, qui est fort 
complexe. Cette difficulte liee a la technique a ete observee, en particulier, 
en rapport avec les tests d'exclusion. Tyler et ses collaborateurs ont 
constate, d'apres des sondages sur le test previsionnel de la choree de 
Huntington, que moins les personnes interrogees comprenaient le test, plus 
elles etaient favorables a la poursuite de la grossesse, lorsqu'un test 
d'exclusion decelait un risque eleve (Kessler et al., 1987; Meissen et 
Berchek, 1987). 

Devant de telles constatations, it est clair que l'engagement envers le 
principe moral de l'autonomie, concretise par le choix eclairs, passe par 
l'engagement a assurer des services adequats de counseling genetique, 
particulierement dans le cas de situations complexes comme les tests 
d'exclusion. La CSHD et d'autres centres offrant ces tests ont reconnu ce 
principe. L'une des conclusions a tirer est que 4( le conseil doit etre 
considers comme un element essentiel du processus de depistage et qu'en 
son absence, ce processus ne satisfait pas aux normes applicables A 

(Harper et al., 1990, p. 1089). (Traduction) 
Des auteurs ont recemrnent mis l'accent sur la necessite, pour ceux 

et celles qui elaborent des politiques officielles, d'être conscients que le 
depistage de maladies genetiques doit s'accompagner de services adequats 
de counseling genetique. Cela est d'autant plus vrai dans le cas des 
maladies a apparition tardive, etant donne les problemes souleves. Le 
counseling genetique constitue un element important des programmes 
actuels de depistage previsionnel de la choree de Huntington au Canada et 
ailleurs. Mais 

trois obstacles s'opposent a la proliferation des tests genetiques une foss 
que leur valeur est demontree : 1) le nombre insuffisant des profession-
nels de la sante qui sont prets ales appliquer; 2) la formation inadequate 
de ceux qui seront appeles a fournir les services d'ordre genetique 
mesure que la demande augmentera et 3) notre connaissance lacunaire 
de la facon de communiquer des renseignements concernant des 
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probabilites et de la maniere dont les gens prennent les decisions 
relatives aux risques genetiques (Holtzman, 1988, p. 627). (Traduction) 

L'inquietude soulevee par le fosse entre le perfectionnement continu 
des techniques utilisees dans le diagnostic prenatal et les connaissances 
de base de ceux et celles qui demandent le service montre que les 
techniques ne se developpent pas en vase clos. Les besoins d'information 
des praticiens et praticiennes puis des usagers et des usageres nous 
arnenent a reflechir aux consequences ethiques entrainees par 
l'introduction de ces techniques lorsque des mesures appropriees n'ont pas 
ete prises a cet egard dans des domaines comme l'education. Ce fosse, 
diront certains, a toujours existe en medecine. Il pourrait cependant 
devenir moms acceptable compte tenu de la tendance recente a privilegier 
une plus grande autonomie des usagers des services de sante. 

Le counseling genetique et le choix eclairs 
Il est necessaire de prodiguer des services de counseling genetique de 

qualite et approfondi pour s'assurer que les consommateurs et 
consommatrices font des choix eclaires, en mettant l'accent sur le role que 
doit jouer le conseiller ou la conseillere dans la transmission de 
renseignements concernant les facteurs de risque et dans l'examen des 
questions entourant les pretentions contradictoires sur le plan de l'ethique 
(p. ex. concernant le depistage chez les enfants des maladies a apparition 
tardive). Certains auteurs ont souleve le probleme connexe interessant les 
methodes actuelles appliquees en matiere de conseil genetique; it semble 
en effet que les conseillers et conseilleres ne soient pas en mesure de 
renseigner suffisamment sur les solutions autres que l'interruption de la 
grossesse (Asch, 1989; Henifin et al., 1989). Dans le contexte canadien 
actuel du depistage previsionnel de la choree de Huntington, ce probleme 
est peut-etre moins pressant parce qu'il arrive souvent que les personnes 
demandant ce service prennent déjà activement soin d'un parent touché 
par la maladie et sont generalement bien informees. La situation pourrait 
changer si le depistage de maladies a apparition tardive venait a se 
generaliser. 

Selon les auteurs cites plus haut, it faudrait que le conseil genetique 
renseigne sur les services et sur les groupes de soutien destines aux 
personnes atteintes d'affections particulieres, mais aussi qu'il les informe 
sur l'aide financiere a laquelle elles ont droit et la maniere de l'obtenir. 
Dans cette position transparait la crainte que, meme du cote du counseling 
genetique, les des ne soient pipes en faveur de l'avortement dans les cas de 
maladies diagnostiquees avant la naissance, phenomene qui traduit et 
conforte l'attitude negative de la societe envers les personnes handicapees 
(Rothman, 1986; Clarke, 1991). Face a cette situation, des questions 
graves se posent, dont celle-ci : le depistage prenatal ne risque-t-il pas de 
contribuer, par inadvertance certes, a l'erosion a long terme de la volonte 
sociale de soutenir les personnes handicapees. 
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Etant donne la complexite de la technique en jeu dans l'analyse des 
marqueurs visant a detecter la choree de Huntington (et d'autres maladies 
qui pourraient un jour requerir cette technique), les dilemmes lies a 
l'apparition tardive de la maladie et la possibilite plus subtile que la 
technique puisse renforcer les attitudes negatives de la societe envers les 
personnes handicapees, it serait peut-etre bon de reevaluer les methodes 
de counseling genetique. La CSHD, qui met l'accent sur l'examen prealable 
approfondi des raisons motivant la demande de test et sur les problemes 
moraux mentionnes ci-dessus, peut servir de modele a cet egard. 

Les attitudes de la societe envers les personnes handicapees 
Tant les medias populaires (Canadian Broadcasting Corporation, 1991) 

que les auteurs specialises (Arch, 1989; Henifin et al., 1989; Hubbard, 
1990; Lippman, 1991) ont exprime la crainte que le depistage genetique ne 
contribue a reduire la tolerance sociale envers l'invalidite ou la difference. 
Voici a ce sujet le point de vue d'un auteur : 

Le diagnostic prenatal presuppose que certaines affections du foetus sont 
intrinsequement intolerables. L'accroissement de la capacite diag-
nostique signifie necessairement la multiplication de ces affections ainsi 
que d'un grand nombre de variantes pouvant "etre decelees in utero, ce 
qui elargira inevitablement l'eventail de ce qui est juge g intolerable » et 
retrecira le champ de la a normalite 	n'est peut-etre pas 
deraisonnable de se demander si tout ce qui peut etre diagnostique ne 
deviendra pas g imparfait » (Lippman, 1991, p. 25). (Traduction) 

Cette position decoule en grande partie du constat que la technique, 
une fois au point, devient une force agissant en faveur de sa propre 
utilisation. En effet, du fait meme que la technique de depistage genetique 
existe, les femmes se sentent contraintes d'y recourir. Les critiques 
soutiennent que cette contrainte s'exerce avec plus de force dans une 
societe qui ne peut consacrer que des ressources limitees au soutien along 
terme des personnes handicapees. 	Une question se pose alors 
fondamentalement : la possibilite de diagnostiquer les handicaps avant la 
naissance ne va-t-elle pas inciter la societe a mettre l'accent sur la 
prevention par le depistage et l'avortement et a reduire sa sollicitude 
regard des personnes handicapees. On peut aussi se demander si les 
assureurs et les employeurs pourront obtenir les renseignements d'ordre 
genetique. Si l'insuffisance des services de soutien aux personnes 
handicapees et la discrimination systematique des assureurs et des 
employeurs a regard des personnes presentant un risque de maladie 
apparition tardive comme la choree de Huntington forment le contexte dans 
lequel les femmes doivent prendre une decision au sujet du depistage 
genetique, est-il permis de penser que les decisions sont a eclairees 0  et 
procedent du libre choix? 

La preoccupation formulee par ces critiques est que le diagnostic 
prenatal (ainsi que les autres techniques de reproduction) a notamment 
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comme effet global d'imputer a chaque femme la responsabilite d'un 
handicap et de minimiser du meme coup le devoir qu'une societe policee 
doit remplir envers ses membres defavorises. D'aucuns ont soutenu que 
le handicap est en partie le produit du systeme de representation de la 
societe. Qu'une maladie genetique soit consideree ou non comme un 
handicap depend, en partie du moires, de l'attitude de la societe a son 
egard. Cela peut paraitre moms evident dans le cas de la choree de 
Huntington, qui entraine une perte de maitrise cognitive et physique, mais 
certains auteurs ont observe que le degre d'anxiete like a l'apparition future 
d'une maladie est fonction du traitement que parait recevoir le parent 
affecte (Wexler, 1979). La question connexe qui se pose est celle de savoir 
si l'appui que la societe parait donner a ceux qui presentent les symptemes 
influera sur les decisions en matiere de reproduction. 

L'une des conclusions qui s'imposent d'emblee est que le diagnostic 
prenatal des maladies a apparition tardive intervient, comme le diagnostic 
prenatal en general, dans un contexte d'interrelations sociales et qu'il faut 
tenir compte de cette realite lorsqu'on tente de definir des politiques 
moralement defendables. L'un des objectifs declares du counseling 
genetique est d'augmenter les options en matiere de reproduction. Pour 
certains critiques, si le diagnostic prenatal se generalise, it n'est pas 
irrealiste d'imaginer une societe qui ne soutiendrait plus suffisamment les 
personnes handicapees, qui desapprouverait quiconque donne sciemment 
naissance a un enfant atteint d'un handicap, qui permettrait la 
discrimination en matiere d'assurance et d'emploi a l'endroit de ceux qui 
risquent de souffrir d'une maladie a apparition tardive, mais qui n'en 
continuerait pas moires d'affirmer : # Nous allons vous dire si votre enfant 
sera ou non handicap& mais vous etes libre de decider de ce que vous allez 
faire. » Dans un tel contexte, soutiennent ces critiques, la liberte est un 
vain mot. 

II semble que ces craintes ne soient pas sans fondement, en 
particulier quand on voit que certains specialistes du droit et de la 
medecine affirment qu'il existe des motifs d'ordre ethique et juridique pour 
rendre le depistage genetique obligatoire et pour tenir criminellement 
responsables les femmes qui s'y soustraient alors qu'elles appartiennent 
un groupe a risque eleve. Les tenants de cette position invoquent tant 
l'interet du foetus que l'interet general de la societe. 

Les dimensions juridiques 
Les femmes ont l'obligation morale et juridique de s'assurer que les 

enfants qu'elles mettent au monde jouissent du meilleur etat de sante qu'il 
soit raisonnablement possible d'avoir. J. A. Robertson estime par exemple 
que le depistage prenatal constitue une obligation morale, qu'il devrait etre 
impose par la loi et que les femmes qui ne s'y conformeraient pas seraient 
passibles de sanctions penales (Robertson, 1983), ce qui est contraire a la 
position des geneticiens et des geneticiennes. 
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Une autre auteure, Margery Shaw, a dit precisement a propos du 
depistage presymptomatique de la choree de Huntington : 

Quiconque transmet sciemment a son enfant, par caprice ou par 
negligence, un gene defectueux qui le fera souffrlr et le menera a une 
mort douloureuse commet, sinon une faute devant la loi, une faute 
l'egard de la morale (Shaw, 1987b, p. 245). (Traduction) 

Cela attire done l'attention sur un danger de coercition dont it faut se 
proteger. 

En justice, ces questions ont generalement pris la forme de poursuites 
pour naissance prejudiciable et pour existence prejudiciable. Les 
poursuites pour naissance prejudiciable sont intentees, au nom de l'enfant 
presentant une deficience congenitale, contre les cliniciens et cliniciennes 
a qui on reproche d'avoir neglige de fournir a des membres d'un groupe 
risque un diagnostic prenatal qu'il etait possible d'etablir. De telles actions 
reposent sur le raisonnement voulant que si le diagnostic prenatal avait ete 
effectue, les parents auraient decide de mettre fin a la grossesse. Des 
tribunaux americains ont statue en faveur des demandeurs dans un certain 
nombre de cas, leur accordant en general des dommages-interets 
superieurs au montant necessaire pour elever un enfant non handicap& et 
parfois, des dommages-interets pour prejudice psychologique (Karlsons 
c. Guerinot (1977); Curlender c. Bio Science Laboratories, 1981; Naccash 
c. Burger (1982). 

Les actions fondees sur une existence prejudiciable sont intentees par 
les parents au nom de leurs enfants contre les medecins qui les ont mis au 
monde, leur infligeant de ce fait les souffrances causees par leur handicap. 
Ces poursuites reposent sur le raisonnement selon lequel it vaut mieux ne 
pas vivre que de vivre handicap& Jusqu'd present, les tribunaux ame-
ricains ont generalement hesite a se ranger a cet argument. Il reste que le 
fait que de telles actions soient intentees instaure un cadre conceptuel 
troublant. 

Merne si les precedents americains ne font pas jurisprudence pour les 
tribunaux canadiens de common law, ce qui se passe aux Etats-Unis risque 
d'influer sur leurs decisions. A cet egard, l'opinion de la Cour dans l'affaire 
Curlender c. Bio Science Laboratories merite d'être notee puisqu'elle fait 
aussi mention de la possibilite de restrictions imposees au privilege 
parental dans la prise de decision en matiere de reproduction : 

Aucune politique officielle juste ne pourrait, selon nous, empecher que 
des parents n'aient a repondre de la peine, de la douleur et des 
souffrances qu'ils ont infligees a leur enfant lorsqu'ils ont decide, apres 
avoir ete dfiment prevenus par les medecins, de mener a terme une 
grossesse en sachant tres bien qu'ils donneraient naissance a un enfant 
gravement handicape (Curlender c. Bio Science Laboratories, 1981, 
p. 488). (Traduction) 

Dans cette decision ainsi que dans les ecrits publies dans des revues 
juridiques par des specialistes comme Shaw ou Robertson, l'argumentation 
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juridique est fondee sur la souffrance infligee a l'enfant par la transmission 
d'un gene deletere. Cependant, l'interet collectif a aussi ete invoque par 
ceux et celles qui voudraient que le depistage genetique soit obligatoire. 
Leur argument est plus inquietant, car it traduit clairement une intention 
eugenique. Citons par exemple George P. Smith II dans Genetics, Ethics 
and the Law : 

Des problemes de societe comme la regulation des naissances, le cofit de 
l'aide aux personnes handicapees et le bien-etre general de la population 
sont autant de facteurs qui incitent a rendre le depistage genetique 
obligatoire 	L'interet de l'Etat a ameliorer la qualite du patrimoine 
genetique de sa population afin de reduire la souffrance, de diminuer le 
nombre des personnes a la charge de la collectivite et, peut-etre, de 
sauver l'humanite de l'extinction, pourrait justifier cette atteinte aux 
libertes civiques individuelles (Smith, 1991, p. 19). (Traduction) 

Margery Shaw tient un raisonnement semblable a propos de la choree 
de Huntington. Les responsables de la CSHD se sont vigoureusement 
inscrits en faux contre cette declaration en affirmant que la detection 
preclinique de cette maladie vise principalement a ameliorer la qualite de 
vie des personnes a risque (Hayden et al., 1987). 

Il faut opposer une resistance active et vigoureuse a la possibilite d'un 
eveil de l'eugenisme, particulierement a des arguments, comme ceux de 
Smith, qui sont en partie inspires par des considerations economiques. La 
meilleure defense contre cette possibilite reste un public averti. 

Pour resumer le second niveau du discours ethique sur le diagnostic 
prenatal et les tests previsionnels : on se preoccupe des pressions 
constantes, notamment des pressions economiques, qui sont exercees pour 
limiter la liberte de procreation. La grande majorite des ethiciens, des 
geneticiens, des avocats et de la population s'opposent farouchement 
cette tendance. Toutefois, it importe de continuer d'etre conscient et 
vigilant par rapport a cette possibilite. 

Analyse 

Le present rapport est parti du principe qu'il y a essentiellement deux 
niveaux de discours a examiner concernant la question du depistage 
previsionnel de la choree de Huntington dans le contexte des progres 
recents des techniques de reproduction et de la genetique. Bien qu'elle 
puisse paraitre quelque peu arbitraire, la distinction entre ces deux niveaux 
facilite l'examen des questions complexes qui se posent du fait du caractere 
multidimensionnel des nombreux dilemmes souleves et de la necessite d'y 
repondre par des interventions a divers niveaux. 

Le premier niveau de discours porte sur ce qu'on peut appeler 
l'organisation interne definissant les interactions des participants et des 
participantes au processus meme de counseling genetique. II considere 
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implicitement le diagnostic prenatal comme une entreprise valable et vise 
a structurer les relations au sein de ce contexte. Il se Were donc aux 
principes traditionnels de l'ethique medicale, comme l'autonomie, le souci 
du bien des interesses, la confidentialite et la justice. Dans un tel cadre, 
la resolution des dilemmes moraux passe par l'arbitrage entre des droits 
contradictoires au moyen d'un processus qui tente d'evaluer la pertinence 
proportionnelle des divers principes moraux applicables a chaque cas. 

Toutefois, lorsque le discours fait reference aux personnes exterieures 
a la situation du conseil genetique, it porte aussi sur le probleme des droits 
contradictoires, comme les demandes a caractere fiduciaire ou non 
presentees par des tiers. Meme dans une argumentation fond& sur 
l'interet de la collectivite comme celle de Smith (Smith, 1981, p. 19), cet 
interet est concu comme la somme des pretentions individuelles des autres 
membres de la collectivite. Cette conception differe, semble-t-il, de la 
definition classique de l'interet collectif selon laquelle l'organisation 
definissant les interrelations individuelles decoule d'une analyse des 
entreprises cooperatives de la collectivite et les responsabilites de chaque 
individu correspondent a sa contribution a. l'interet collectif. 

L'examen que nous avons fait du premier niveau de discours a porte 
essentiellement sur deux points : 1) la question du depistage prenatal pour 
les personnes qui refusent de considerer l'interruption de grossesse comme 
une option si les resultats indiquent un risque accru; 2) les demandes de 
tiers qui veulent avoir acces aux resultats des tests previsionnels ou qui 
veulent decider s'il doit ou non y avoir depistage. L'autre question 
importante qui sous-tendait notre examen etait celle de l'obligation morale 
de prodiguer des conseils genetiques exhaustifs, etant donne la complexite 
des questions soulevees par le depistage prenatal de maladies a. apparition 
tardive par analyse des marqueurs. Nous n'avons pas traite de certains des 
dilemmes moraux signales dans des ecrits parce qu'ils n'ont pas ete 
contestes par d'autres ecrits et qu'ils ne sont pas du ressort exclusif de la 
Commission, c'est-d-dire qu'ils sont communs a. beaucoup de situations 
medicales et peuvent etre resolus sans probleme par application des 
principes ethiques traditionnels (voir Huggins et al., 1990). 

La politique de la CSHD de refuser d'administrer un test previsionnel 
prenatal aux personnes qui n'envisagent pas de mettre un terme a. la 
grossesse ne semble pas faire l'unanimite. L'element central des critiques 
est le fait que cette politique reconnait aux parents la qualite de tiers. 
Initialement, la CSHD avait elabore sa position par rapport a. l'admi-
nistration de tests aux enfants mineurs; elle l'a par la suite appliquee au 
depistage prenatal. Les conflits de droits concernaient, en roccurrence, 
l'autonomie des enfants par opposition a celle des parents et le droit des 
parents de prendre des decisions concernant leurs enfants mineurs. Ces 
conflits, selon certains, demeurent problematiques. 

Il convient de faire remarquer que la majorite des dilemmes 
particuliers se reglent grace au counseling genetique (Bloch et Hayden, 
1990). Ce dernier, comparativement a. ('arbitrage judiciaire des demandes 
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contradictoires, permet de clarifier les valeurs fondamentales coexistantes 
et d'aboutir a une solution qui nait de l'experience des participants et 
participantes au dialogue au lieu d'être elaboree par un tiers qui a ete saisi 
du differend. 

Un service de counseling genetique qui mettrait particulierement 
l'accent sur ce qu'on pourrait appeler la clarification des valeurs constitue 
peut-etre le modele a suivre pour resoudre les questions entourant le 
depistage des autres maladies a apparition tardive. La necessite de 
prodiguer des conseils genetiques approfondis a egalement ete evoquee en 
relation avec le choix eclaire. Ces services s'imposent encore plus lorsqu'il 
faut proceder a des tests d'exclusion. D'aucuns ont avance que les 
difficultes soulevees montrent qu'il est necessaire d'accroitre les ressources 
de counseling concernant les maladies depistees par analyse des 
marqueurs. 

Le dernier dilemme souleve dans le premier niveau de discours, celui 
des demandes emanant de tiers, est concu comme un conflit entre les 
principes d'autonomie et de respect du bien des autres. Les droits 
individuels a l'autonomie et a la confidentialite, concretises par le droit de 
refuser le depistage, s'opposent aux demandes de tiers, qu'elles soient de 
nature fiduciaire ou non, visant l'obtention de renseignements qui leur sont 
utiles. 

La CSHD a vigoureusement defendu l'autonomie individuelle, en 
accord avec l'IHA et la FMN. Une enquete internationale effectuee aupres 
des geneticiens et geneticiennes (Wertz et Fletcher, 1989) indique un 
consensus presque unanime (100 % au Canada) sur l'interdiction de 
communiquer des renseignements a des tiers (demandes non fiduciaires) 
sans le consentement de l'interesse ou de l'interessee. Pres de la moitie des 
geneticiens et geneticiennes (46 %) ont declare que les tiers ne devraient 
avoir aucun acces aux resultats. Its etaient plus hesitants a refuser cet 
acces aux conjoints et aux membres de la famille. 

Comme les etablissements ont les moyens economiques de contraindre 
des individus a donner leur consentement, Wertz et Fletcher proposent que 
des reglements empechent les etablissements d'avoir acces aux resultats 
de tests, meme avec le consentement de la personne interessee, sauf si c'est 
a son avantage. Toutefois, meme cette exception donne aux employeurs la 
possibilite d'avoir acces a des renseignements concernant la vulnerabilite 
d'une personne a regard de certains risques professionnels et les rendent 
des lors moins presses de reduire ces risques eux-memes. En conse-
quence, l'acces aux renseignements genetiques demeure l'un des plus 
importants problemes ethiques a examiner a l'heure actuelle. 

La deuxieme partie du rapport portait sur des questions sociales de 
plus vaste portee, celles de la relation entre le diagnostic prenatal (y 
compris le depistage prenatal de la choree de Huntington) et la 'tante 
sociale generale. Les preoccupations exprimees avaient notamment trait 
aux effets a long terme du developpement de la technique sur les attitudes 
de la societe envers les femmes, les personnes handicapees et les enfants, 
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et aux incidences des techniques de reproduction sur la societe en general. 
Bien que cette question ne se rattache pas specifiquement au depistage 
prenatal des maladies a apparition tardive, beaucoup d'observateurs 
estiment moralement imperatif que tous ceux et celles qui prennent part au 
developpement des techniques de reproduction et des techniques gene-
tiques reflechissent aux graves preoccupations, qui ont ete clairement 
exprimees par des auteurs qui semblent constituer un element important 
de la societe. 

Les preoccupations exprimees dans la seconde partie du rapport 
different radicalement des preoccupations exposees dans la premiere partie, 
quanta leur fondement conceptuel. Elles ne concernent pas essen-
tiellement des conflits de droits, mais procedent pluta d'une conscience 
aigue du systeme complexe de relations qui caracterise toute societe et du 
constat que tout bouleversement dans un seul domaine retentit forcement 
sur le systeme tout entier. De ce fait, les reserves exprimees par les 
auteurs cites dans cette partie ne visent pas le droit individuel a Faeces aux 
techniques existantes. Elles portent sur la question de savoir si le progres 
des techniques de reproduction servira ou nuira a l'interet collectif. 

A en juger par les differents cadres conceptuels et points d'analyse qui 
sous-tendent les reticences exprimees a l'egard des techniques, l'unite 
fondamentale de l'examen est concue, dans cette perspective, comme une 
multiplicite de relations qui ne peuvent etre dissociees. Selon un des 
observateurs, la disjonction entre les attentes individuelles et sociales « met 
en evidence la necessite de ne pas clore prematurement le debat et de ne 
pas le reduire a des polemiques steriles entre partisans et opposants [...] 
car cela [...] isole les techniques de leur contexte et coupe les liens 
essentiels qui les rattachent a une epoque et a un lieu, en les dissociant du 
programme plus vaste de sante et de services sociaux dans lequel elles 
s'inscrivent (Lippman, 1991, p. 48-49). (Traduction) 

S'integre a ces preoccupations le souvenir de certaines realisations 
techniques qui ont ete appliquees anterieurement dans le domaine medical 
et dans d'autres domaines et qui ont eu des consequences funestes 
imprevisibles. Il est de plus en plus reconnu que l'application de nouvelles 
techniques apporte des changements souvent radicaux a la societe en 
modifiant fondamentalement les structures definissant les relations entre 
individus et les rapports des individus avec la technique. Dans les Massey 
Lectures, parues en 1989 sous le titre The Real World of Technology, Ursula 
Franklin parle ainsi des consequences inattendues de certaines realisations 
techniques recentes : 

Ce ne sont pas les produits de la technique en tant que tels qui 
transforment la liberation promise en asservissement [...] mais les 
structures et les infrastructures mises en place pour en faciliter 
l'utilisation et pour creer une dependance a leur egard 1...] Lorsqu'une 
nouvelle technique est largement acceptee et normalisee, le rapport entre 
les produits de la technique et les utilisateurs change. Ce ne sont plus 
les utilisateurs qui comptent le plus, leurs besoins cessent d'être le souci 
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principal des concepteurs. La technique prend alors de l'expansion, sur 
le plan social et politique, suivant un scenario discernable qui n'a rien 
a voir avec les particularites techniques du systeme en question 
(Franklin, 1990, p. 102). (Traduction) 

La position de ceux et celles qui s'inquietent du developpement des 
techniques de reproduction, y compris du diagnostic prenatal, s'articule 
autour de deux constats. Premierement, l'application de nouvelles 
techniques a eu, dans le passé, des consequences sociales imprevues, 
souvent negatives. Deuxiemement, pour savoir s'il est opportun de 
developper les techniques de reproduction, it faut tenter de determiner si 
leur application consolidera ou minera les structures dela mises en place 
pour etayer le systeme de soins de sante et d'autres systemes sociaux. 
Cette position reconnait implicitement que ces preoccupations sociales plus 
larges peuvent parfois entrer en conflit avec les preoccupations 
individuelles. 

Quelles sont les consequences de l'introduction de ces preoccupations 
dans le &bat qui se deroule actuellement? Il semble, comme nous l'avons 
déja dit, qu'un cadre conceptuel en rupture radicale avec le debat ethique 
classique se dessine. Ce cadre a une certaine affinite avec le principe de 
l'interet collectif evoque plus haut, parce qu'il adopte la meme perspective 
fondamentale, tient compte des systemes de relations, subtils et difficiles 
d'acces existant entre les differentes structures sociales et qu'il essaie de 
determiner comment la mutation d'une structure se repercute sur les 
autres structures. 

La resolution des problemes radicalement differents poses par cette 
position presente des difficultes serieuses. Idealement, it faudrait, pour en 
faire un examen attentif, analyser les structures existantes et les structures 
potentielles afin de recueillir un consensus public sur la notion generale 
d'interet collectif. Au minimum, les decisions de principe concernant le 
developpement de techniques comme celle du diagnostic prenatal devraient 
etre prises apres consultation publique adequate. Certains auteurs ont 
indique que ce discours pourrait tirer profit de modeles inspires de la 
theorie actuelle de resolution des conflits (Melchin, 1993). La question de 
la participation du public souleve egalement quelques problemes concrets 
pour les decideurs. Les auteurs divergent radicalement d'opinion sur la 
question de savoir a qui it appartient de prendre les decisions concernant 
le choix des techniques a explorer et a developper. 

Voici l'un des pOles d'opinion : 

En derniere analyse, le chercheur autonome oriente individuellement le 
cours de la recherche scientifique. C'est lui qui met en balance la liberte 
de la recherche et les differentes notions de rinteret collectif; c'est lui qui 
determine si la recherche doit etre entierement utilitariste et viser a faire 
le plus de bien au plus grand nombre, meme au risque de compromettre 
les droits de certaines personnes et qui decide comment elle doit 
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concilier les interets contradictoires des differents sous-groupes de la 
societe (Smith, 1981, p. 133). (Traduction) 

Au Ole oppose, on trouve la position suivante : 

Pour que la science et la technique soient utiles et repondent aux 
besoins des Bens, 11 faut que tout le monde, y compris les savants, 
reconnaissent que la science, pas plus que les autres activites humaines, 
n'est a l'abri des engagements ideologiques et que nous avons donc 
besoin de mecanismes plus democratiques et plus efficaces que ceux 
dont nous disposons actuellement pour decider ce que la science a a 
faire et comment elle doit le faire (Hubbard, 1990, p. 221). (Traduction) 

Dans un premier temps, le gouvernement pourrait intervenir, a 
l'avenir, en creant des structures concretes permettant a ceux qui sont 
touches par revolution technique d'avoir leur mot a dire dans le processus 
decisionnel. 

Relativement au depistage genetique, une deuxieme question se pose 
en general, celle des poursuites pour naissance prejudiciable. Si ce genre 
de poursuites devait aboutir, le principe de la liberte de choix, exprime par 
le refus de subir un test, serait dangereusement menace. La question 
merite donc d'etre portee a l'attention du legislateur. 

Etant donne, troisiemement, que les nouvelles techniques ne se 
developpent pas dans un milieu social neutre, la complexite croissante de 
la technique genetique et des techniques de reproduction obligera 
probablement tant ceux et celles qui fournissent les services que le systeme 
d'education a reevaluer les methodes educatives actuelles. II faudrait 
notamment examiner comment le systeme d'education pourrait mieux 
preparer les consommateurs et consommatrices a reflechir aux enjeux 
sociaux et moraux de plus en plus graves lies aux techniques de 
reproduction. Ces mesures pourraient aider chaque personne a faire des 
choix vraiment eclaires et pourraient amener le public, a long terme, 
participer avec creativita au processus decisionnel. 

En quatrieme lieu, tout examen serieux des repercussions des 
techniques de reproduction sur les personnes handicapees suppose 
necessairement rexamen parallele de la question de raffectation des 
ressources. Cela est particulierement vrai en ce qui concerne le depistage 
prenatal d'une maladie comme la choree de Huntington, qui necessite des 
soins substantiels en etablissement. La possibilite de prevenir par 
avortement selectif les handicaps necessitant des soins de longue duree 
peut devenir plus attrayante. Dans cette optique, it faut reflechir aux effets 
negatifs qu'une telle evolution pourrait avoir sur les attitudes de la societe 
envers les personnes handicapees dont les soins content tres cher au 
systeme de sante, et se premunir contre toute restriction ou coercition 
exercee sur la liberte de procreation. Dans l'affectation de fonds, it est 
important de tenir compte des besoins des personnes touchees, sans se 
consacrer uniquement aux techniques de diagnostic. 
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Conclusion 

Le premier niveau de discours cherche a determiner les modalites 
d'application des techniques de reproduction. II gravite autour du principe 
moral de l'autonomie individuelle et cherche, en general, a maximiser cette 
autonomie. Le second niveau de discours s'interroge sur rutilite meme des 
techniques. II reflechit aux consequences sociales a long terme du 
depistage genetique. Le &bat, en consequence, adopte une perspective 
differente, et se preoccupe davantage des questions relatives a rinteret 
collectif. 

La coexistence de ces deux optiques se traduit par une tension entre 
les attentes individuelles et collectives, tension qu'un discours fonde sur les 
droits n'apparait pas en mesure d'apaiser. Il faut donc elaborer des 
structures qui contribueront a retablissement d'un consensus concernant 
l'opportunite d'elaborer des programmes de depistage genetique. 

II est necessaire, relativement au premier niveau de discours, de 
prendre des mesures pour proteger le principe du choix libre et eclaire. Ces 
mesures peuvent comprendre, notamment, des garanties legislatives contre 
les requetes presentees par les tiers, la reevaluation des methodes du 
conseil genetique et un effort accru d'education du public concernant les 
innovations techniques et les options offertes en matiere de reproduction. 

La mise en place d'un processus de reevaluation continue des services 
actuels et d'un processus structure d'examen (deuxieme niveau) visant les 
techniques en cours de developpement, et prevoyant la participation du 
public au processus decisionnel, peut donc faire partie des imperatifs 
moraux de l'heure. 

Puisque les enjeux ethiques se situent a deux niveaux, it est probable 
que les mesures a prendre ne pourront venir d'un seul niveau. En ce qui 
concerne la prestation de services, it conviendrait de s'assurer que les 
services sont offerts dans un contexte qui protege entierement la liberte des 
beneficiaires d'avoir recours ou non a la technique. Pour ce qui est de la 
politique sociale, it faudrait mettre en place des structures facilitant la 
participation collective au &bat, pour s'assurer que les progres realises en 
matiere de depistage genetique contribuent de facon positive a revolution 
sociale. 

Citons a ce propos Daniel Callahan : 

Une technique medicale ne devrait pas faire l'objet d'une approbation par 
l'ttat ou une profession tant qu'il n'est pas demontre qu'elle peut 
efficacement permettre d'atteindre les objectifs vises, que son application 
generalisee est rentable et que ses consequences medicales, sociales et 
culturelles a long terme seront benefiques (Callahan, 1990, p. 191-192). 
(Traduction) 

D'aucuns objecteront qu'un tel processus est impraticable et cotiteux, 
mais, si nous souhaitons continuer de vivre dans une societe bienveillante 
et libre, nous ne pouvons nous permettre de negliger cet aspect. 
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Depistage prenatal de la choree de 
Huntington : Aspects psychosociaux 

Shelin Adam et Michael R. Hayden 

• 
Abrege 

Le depistage de la choree de Huntington, sous la forme de tests 
predictifs pour adultes et de depistage prenatal, existe au Canada depuis 
1986. Cependant, le niveau de la demande de depistage prenatal, ainsi 
que les raisons pour lesquelles certaines personnes choisissent de ne 
pas le subir pour cette maladie a apparition tardive, n'ont pas ete bien 
etudies. En outre, les connaissances et les attitudes relatives au 
depistage prenatal des adultes candidats a un test ainsi que de leur 
partenaire sont egalement peu connues, et les effets psycho-logiques du 
depistage prenatal sont mal compris. 

En date de septembre 1991, 425 personnes avaient accepte de 
prendre part a l'Etude canadienne sur le test predictif pour la choree de 
Huntington. Quarante-sept participantes ou conjointes de participant 
etaient devenues enceintes. Au sein de ce groupe, 14 couples (30 %) ont 
demande le depistage prenatal, 24 couples (51 %) l'ont refuse, et 9 
personnes a risque (19 %) avaient deja ete classees au moyen d'un test 
predictif comme etant a faible risque et n'etaient done pas admissibles 
au test prenatal. Sept des 14 couples qui avaient demande le depistage 
prenatal se sont retires du programme par la suite. La demande de 
depistage par les candidats admissibles a donc ete de 7 sur 38, soit 

Cette etude a ete rOalisee pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en 
mai 1992. 
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18 %, ce qui est beaucoup plus faible que le faux de 32 a 65 % auquel 
on pouvait s'attendre d'apres un sondage preliminaire. 

La raison la plus frequemment citee par les couples pour refuser 
le test prenatal etait l'espoir qu'on trouverait une cure assez tot pour que 
leurs enfants puissent en beneficier. La majorite (71 %) des adultes 
candidats au test predictif possedaient une information juste sur le test 
prenatal definitif, macs un grand nombre (63 %) n'avaient pas une 
comprehension juste du test prenatal d'exclusion. On n'a pas eu a faire 
face a des evenements graves comme un projet de suicide ou une 
hospitalisation pour raisons psychiatriques, macs on a constate la 
necessite de fournir aux candidats a risque et a leurs partenaires des 
services de counseling, particulierement a ceux qui avaient subs un test 
prenatal et qui se sentaient forces d'y recourir a chaque grossesse 
future. En &pit du fait que le depistage prenatal de la choree de 
Huntington n'est pas demande aussi souvent qu'on le prevoyait au point 
de depart, ce depistage demeure une option desirable pour certaines 
personnes a risque et leur partenaire. 

Introduction 

L'identification de polymorphismes etroitement lies a des sites de 
restriction de l'acide desoxyribonucleique (ADN) a rendu possible la mise 
au point de tests de depistage presymptomatique et prenatal pour bon 
nombre de troubles qui se revelent a rage adulte, notamment la polykystose 
renale (Reeders et al., 1985), la maladie familiale d'Alzheimer (Goate et al., 
1991), le syndrome de Creutzfeldt-Jakob et la choree de Huntington 
(Gusella et al., 1983; Wasmuth et al., 1988; Collinge et at., 1991). 
Cependant, en depit de rinteret que suscite depuis quelques annees le test 
presymptomatique pour la choree de Huntington, partout dans le monde, 
on possede peu de donnees sur racceptabilite du test prenatal et sur la 
demande dans ce domaine. De plus, on comprend mal les facteurs sur 
lesquels les gens se basent pour accepter ou refuser le test prenatal pour 
cette maladie actuellement incurable qui se manifeste a rage adulte. 

Le depistage prenatal de la choree de Huntington peut se faire de 
diverses facons (Fahy et at., 1989). Le test prenatal d'o exclusion » est 
possible lorsque le parent a risque l'est a 50 % et qu'il lui est impossible de 
determiner son niveau de risque personnel a regard de la maladie ou qu'il 
ne desire pas le faire. Suivant les resultats du test, le risque pour le foetus 
— alors estime a 25 % — devient tits faible (donc exclusion) ou it augmente 
a environ 50 % (comme dans le cas du parent a risque); cela depend des 
chromosomes-  que le foetus a herites de ses grands-parents. Le test 
prenatal 0  definitif A est destine aux couples dont un membre souffre de la 
choree de Huntington ou chez qui le test predictif revele un risque accru. 
A la suite de ce test, le risque pour le foetus (environ 50 %) augmente a un 
niveau tres eleve (environ 96 %) ou devient tres faible (2 ou 3 %). La 
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derniere option, le g test d'exclusion definitif consiste a. combiner de facon 
successive les deux tests. Il s'agit, dans un premier temps, de proceder a. 
un test d'exclusion; si ce test revele que le foetus est a faible risque (donc 
exclu), aucun autre test ne sera necessaire. Si par contre le test montre 
que le risque pour le foetus est similaire a celui du parent exposé (environ 
50 %), it faudra alors proceder a un test predictif sur le parent pour 
determiner retat de ce dernier et, partant, les risques pour le foetus. 

Avant que les tests predictif et prenatal ne deviennent repandus, 
quatre etudes avaient ete entreprises aux Etats-Unis pour examiner 
l'attitude des personnes a. risque a 50 % pour la choree de Huntington a 
regard du test predictif pratique a rage adulte et du test prenatal (Kessler 
et at., 1987; Markel et al., 1987; Mastromauro et al., 1987; Meissen et 
Berchek, 1987). De 32 a 65 % des personnes a risque ont indique qu'elles 
utiliseraient ou auraient utilise le test prenatal si celui-ci etait ou avait ete 
disponible. Il est toutefois difficile de juger de la demande de tests 
prenatals a partir de ces etudes, car bon nombre des personnes interrogees 
avaient passé rage de fecondite ou n'avaient plus l'intention d'avoir des 
enfants. Dans chaque etude, plus de personnes auraient opte pour le test 
prenatal que pour le test predictif. 

Les etudes sur les tests de depistage prenatal pour la choree de 
Huntington sont rares et se limitent generalement a. des exposés de cas 
(Hayden et al., 1987; Quarrel et al., 1987; Milian et aL, 1989; Spurdle et al., 
1991). Deux rapports ont fait etat du faible taux d'utilisation de cette 
technique. En 1989, Craufurd et aL ont ainsi constate que, meme si 81 % 
de leurs 109 couples participants avaient indique qu'ils demanderaient de 
passer le test prenatal s'il y avait grossesse, trois couples seulement ont eu 
recours au test d'exclusion; par comparaison, 33 tests predictifs ont ete 
realises. Malheureusement, les auteurs n'ont pas indique combien de 
couples ont eu une grossesse et ont choisi de ne pas recourir au depistage 
prenatal. De leur Cate, Tyler et a/. (1990) ont remarque que seulement 15 
des 90 couples diriges a leur clinique pendant une periode de trois ans 
avaient participe au programme de depistage prenatal; precisons cependant 
que ces chercheurs n'offraient au debut de leur programme que le test 
d'exclusion, sans le test predictif. Il est donc difficile d'estimer la demande 
de test prenatal a partir de cette etude, car certaines personnes qui ont 
opte pour le test prenatal auraient peut-etre decide de subir d'abord le test 
predictif (si celui-ci avait ete disponible) pour voir si le test prenatal etait 
vraiment necessaire. Un test predictif faisant etat d'un risque faible pour 
l'adulte aurait ecarte la necessite du test prenatal. 

Le present document decrit les resultats obtenus dans le cadre de 
l'Etude canadienne sur le test predictif pour la chorde de Huntington. Cette 
etude convient tout particulierement a l'examen de la demande de tests 
prenatals, en raison du nombre eleve de personnes y ayant participe et du 
fait que, contrairement a d'autres etudes, les tests prenatal et predictif ont 
tous deux ete offerts des le debut du programme. Cette etude avait pour 
but d'evaluer la demande a regard du test prenatal pour la choree de 
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Huntington au Canada et d'en apprendre davantage sur les raisons incitant 
les gens a subir ou non ce test. En septembre 1991, 425 personnes 
s'etaient inscrites au programme (voir la figure 1). De ce nombre, 47 
femmes sont devenues enceintes; 14 d'entre elles ont demande a subir un 
test prenatal et 24 ont refuse. Les neuf autres n'etaient pas admissibles au 
test prenatal, le test predictif du parent exposé ayant revele un risque peu 
eleve. 

Ce document presente les resultats de revaluation psychosociale des 
personnes participant au test prenatal. Nous avons constate que ce dernier 
n'avait provoque aucun effet grave, les indices de fonctionnement 
psychologique demeurant, tout au long de la periode de suivi, similaires 
aux valeurs de depart. Afin d'en apprendre davantage sur les facteurs 
differenciant les personnes ayant opte pour le test prenatal des autres, 
nous avons utilise des questionnaires et realise des entrevues personnelles. 

Methodes 

Patients et questionnaires 
Les tests predictif et prenatal pour la choree de Huntington, qui ont 

debute en Colombie-Britannique en 1986, sont offerts dans l'ensemble du 
pays depuis 1988. Les personnes a risque ont ete informees de l'existence 
du programme par le biais du bulletin de la Societe Huntington du Canada, 
des medias (comme la television et les journaux) et de lettres envoyees aux 
personnes a risque connues des cliniques locales de genetique. 

Lors de la premiere séance, toutes les personnes ayant demande de 
subir un test predictif ont eu a repondre a un questionnaire, dont le but 
etait d'etablir leur attitude a regard des tests predictif et prenatal. Les 
connaissances du test prenatal ont ete evaluees sur la base de cinq 
questions vrai-faux (voir les tableaux la a le). Afin de preciser l'attitude 
a regard du test predictif et du test prenatal, ces personnes devaient 
repondre a la question suivante : « Si vous ou votre conjointe etiez enceinte, 
auriez-vous recours au test prenatal »? On offrait les choix suivants de 
reponse : « oui », if non » ou « indecis » (voir le tableau 2). Une autre 
question portait sur l'option choisie si le test prenatal revelait que le foetus 
etait probablement porteur du gene responsable de la choree de 
Huntington; trois reponses etaient proposees : mener la grossesse a terme, 
interrompre la grossesse ou indecis quant a la decision qui serait prise (voir 
tableau 3). Les reponses obtenues a ces questions ont ete ventilees selon 
trois groupes d'age, a savoir les moins de 30 ans, les 30 a 40 ans et les plus 
de 40 ans. Nous avons aussi analyse les differences entre hommes et 
femmes. 

Un questionnaire distinct a par la suite ete prepare et envoye par 
courrier aux 24 personnes qui, Bien qu'admissibles, ont refuse de subir le 



a) 
U) 

a) 
ci) 
U) 

o 
N o 

V 

c7) 

co 
ca 

LL C \.1 
C \1 

S
e
  s

o
n

t  
re

ti
re

s  

LL co 

‘zt 

  

LL Ln - 

0 

 

  

Depistage prenatal de la chorea de Huntington 29 

1 

  

u_ CO 

  

N 
-C 
U 'a) 

Z1 CI)  
CZ 'El cr) 

—a) 

ra 

LL cc) 

  

o. 

E 
a. 

a) 

cl) 
a) 
C 
C 
a) 

C 
CtS 

a) 
-a 

C 
ai 

."2 

V 

V 
'E 

'42 
w 

-8 6= C .4= = 
E 

0 

. 

a) 

cr) 
LL 03  

U) 
a) 

0 

1 



30 Les techniques de choix du sexe et le DPN 

test prenatal. Ce questionnaire comportait diverses questions portant 
notamment sur le nombre de grossesses pendant la duree du programme 
et leur issue, le niveau de risque actuel du parent exposé et l'attitude 
regard de l'interruption de grossesse. On pouvait indiquer jusqu'd cinq 
raisons pour expliquer ce refus (voir le tableau 9). Un questionnaire 
similaire a ete envoys aux partenaires des individus a risque. 

Evaluation psychosociale 
Toutes les personnes candidates aux tests predictif et prenatal ont ete 

soumises a une evaluation psychosociale et ont eu droit a des seances de 
counseling avant et apres les tests. L'evaluation consistait en un vaste 
&entail de questions visant a recueillir des donnees demographiques et 
psychosociales pour evaluer leur etat psychologique actuel. Deux 
instruments ont ete choisis a des fins de mesure. L'indice de gravite 
general de la liste de verification des symptOmes 90-R (SCL 90 (R)) mesure 
le niveau general de detresse psychiatrique (Derogatis, 1977). Ce test, qui 
a ete normalise sur une population adulte generale, a une moyenne de 50 
et recart-type est de 10. Un deuxieme instrument, l'inventaire de 
depression de Beck, mesure retat depressif (Beck et at., 1961). Un resultat 
superieur a 10 sur cette echelle est considers comme indiquant une 
depression clinique. 

Analyse statistique 
Nous avons eu recours a des tests de khi carre (variables nominales) 

et a des tests T (variables continues) pour determiner s'il y avait des 
differences au niveau des variables demographiques de depart, entre le 
groupe qui demandait le test prenatal et celui qui le refusait. Des tests de 
khi cane ont aussi ete effectues pour voir si l'attitude qu'avaient les 
individus participant au test predictif, a regard du test prenatal et de 
l'interruption de grossesse, variait selon l'age et le sexe. Une analyse de la 
variance a un critere de classification ou un equivalent non parametrique 
(test de Kruskall-Wallis) et des tests T ont ensuite ete utilises pour evaluer 
les differences au niveau de retat psychologique et depressif, au depart et 
aux differentes &tapes du suivi, entre d'une part les individus participant 
au test predictif dont le risque avait ete modifie (a la hausse ou a la baisse) 
et, d'autre part, les personnes ayant ete informees des resultats du test de 
depistage prenatal. Les mesures du gain brut (a savoir la difference entre 
la note au moment du suivi et la note de depart) ont servi a l'analyse des 
donnees de suivi. Pour toutes les analyses, 0,05 a ete le critere de 
signification statistique retenu. 

Analyse de l'ADN 
Des echantillons de sang ont ete preleves de chaque couple et autres 

membres de la famille disponibles. Des enzymes de restriction appropriees 
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ont ate utilisees pour l'extraction et la digestion de I'ADN. Un maximum de 
13 polymorphismes des sites de restriction ont ate choisis pour evaluer le 
caractere informatif du test. Dans la mesure du possible, l'analyse a ate 
faite avant la grossesse. 

Demarches prenatales 
Une biopsie de villosite choriale cervicale a ate pratiquee sur les 

personnes demandant un test prenatal, afin de prelever des echantillons 
d'ADN foetal a 9-11 semaines de gestation. Lorsque l'interruption de 
grossesse etait indiquee et souhaitee, un curetage a ate pratique aussita 
que possible. 

Resultats 

Connaissances et attitudes des personnes participantes a regard 
du test prenatal 

Nous avons constate que les connaissances des candidats et 
candidates au sujet des aspects generaux du test prenatal, au moment de 
leur inscription au programme, etaient bonnes (voir les tableaux la a le). 
Ainsi, des 400 personnes qui ont repondu, 285 (71 %) comprenaient les 
principes du test definitif et 315 (79 %) connaissaient l'existence du test 
d'exclusion. Toutefois, seulement 149 (37 %) savaient qu'il n'etait pas 
necessaire de determiner les risques pour le parent avant de proceder a un 
test d'exclusion sur le foetus. Nous avons constate peu de differences entre 
les deux sexes ou les trois groupes d'age. Cependant, seulement 18 des 75 
(24 %) femmes de plus de 40 ans comprenaient les principes du test 
d'exclusion, alors que 16 des 45 (36 %) hommes de ce meme groupe d'age 
et 38 des 74 (51 %) femmes de moins de 30 ans ont repondu correctement 
a cette question. 

Au niveau des attitudes, 169 des 390 personnes (43 %) ayant repondu 
au questionnaire lors de la premiere séance ont indique qu'elles auraient 
recours au test prenatal si elles (ou leur conjointe) etaient enceintes (voir 
le tableau 2). Nous avons observe pour cette question une difference 
significative selon l'age (p = 0,002), ceci s'expliquant principalement par les 
attitudes differentes des femmes agees de plus de 40 ans, lesquelles ont eu 
davantage tendance a opter pour le test prenatal. Aucune difference 
significative n'a ate observee entre les hommes des trois groupes d'age. 

Par ailleurs, 67 des 167 personnes (40 %) ayant indique qu'elles 
opteraient pour le test prenatal ont declare qu'elles mettraient sfirement un 
terme a la grossesse si le test revelait un risque accru pour le foetus; 41 
(25 %) ont declare qu'elles porteraient leur grossesse a terme tandis que 50 
(35 %) etaient indecises (voir le tableau 3). Les reponses ont varie de facon 
significative en fonction de rage (p = 0,002). Ainsi, seulement 6 ( 1 6 %) 
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personnes agees de moins de 30 ans ont choisi l'interruption de grossesse 
alors que la proportion a ete beaucoup plus forte chez les plus de 30 ans. 
Aucune difference n'a ete observee en fonction du sexe. Enfin, la plupart 
des personnes de plus de 40 ans ayant indique qu'elles auraient sans doute 
recours a un test prenatal avaient déjà deux enfants ou plus (voir le 
tableau 4). 

Nombre et issue des grossesses 
Au total, 18 tests prenatals ont ete demandes par les 14 couples 

participant au programme de depistage prenatal; un couple en a demande 
trois et deux en ont demande deux chacun. Cependant, seulement onze 
tests ont en fait ete effectues pour sept couples, dont quatre tests definitifs 
dans des cas ou un parent etait déjà atteint de la maladie, et un test 
d .6finitif dans un cas ou le parent etait a risque eleve. On a aussi effectue 
six tests d'exclusion dans des cas oil le parent exposé affichait un risque 
de 50 %. Le tableau 5 presente les resultats de ces tests prenatals. Les 
sept autres tests prenatals qui avaient ete demandes n'ont pas ete faits 
pour les raisons suivantes : dans trois cas, it y a eu avortement spontane; 
trois personnes ont refuse d'envisager l'interruption de grossesse comme 
une option possible et une personne a decide d'interrompre sa grossesse 
pour des raisons personnelles, sans tenir compte du resultat du test 
prenatal. 

Six des sept grossesses declarees a risque eleve ont ete interrompues. 
Trois couples ont ete soumis au test prenatal a plus d'une occasion. Une 
personne atteinte a demande de subir un test definitif. Lors d'une premiere 
grossesse, cette personne avait obtenu un resultat indiquant un risque 
accru et avait decide d'interrompre sa grossesse. Lors d'une deuxieme 
grossesse, le resultat avait indique un risque reduit, mais la grossesse s'est 
sold& par un avortement spontane. Durant sa troisieme grossesse, le test 
a de nouveau revele un risque faible et la personne a choisi de poursuivre 
la grossesse. Deux autres couples avaient decide d'interrompre deux 
grossesses anterieures, le test d'exclusion revelant des risques accrus. Lors 
d'une troisieme grossesse, ces deux couples ont tous deux refuse de 
proceder au test prenatal. 

Evaluation psychosociale des personnes participant au test 
prenatal 

Une evaluation psychosociale a ete faite sur six des sept personnes 
participant au test prenatal, l'une d'elles ayant refuse le suivi. Le tableau 6 
presente les resultats moyens calcules selon l'indice de gravite general. La 
figure 2 illustre l'ecart moyen par rapport a la note de depart, a chacune 
des etapes du suivi. Tous les resultats se situent dans la normale, ce qui 
indique que le groupe a bien reagi au test prenatal, quel qu'en tilt le 
resultat (risques accrus ou moindres). Par ailleurs, la comparaison de ces 
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resultats avec les resultats moyens des personnes participant au test 
predictif ne revele aucune difference significative. Cependant, alors que la 
detresse psychologique — mesuree selon la liste de verification des 
symptOmes (SCL 90 (R)) — ressentie par le groupe soumis au test prenatal 
a augmente entre le suivi fait a deux mois et celui effectue a six mois, 
aucune hausse comparable n'a ete observee dans le groupe soumis au test 
predictif (voir la figure 2). On obtient des resultats similaires avec 
l'inventaire de depression de Beck et en comparant ces resultats avec ceux 
des adultes ayant subi le test predictif (voir le tableau 7). 	Ces 
comparaisons sont toutefois limitees, en raison du faible nombre 
d'individus ayant pris part au test de depistage prenatal. 

Personnes non admissibles au test prenatal 
Neuf des 47 participantes ou conjointes de participant qui sont 

devenues enceintes pendant le test predictif avaient déjà ete classees 
comme etant a faible risque; le test prenatal n'etait donc pas necessaire 
dans leur cas. Interrogees, lors de la premiere séance, sur leur intention 
d'avoir ou non d'autres enfants, cinq de ces neuf personnes ont indique 
qu'elles n'auraient pas eu d'enfants (ou d'autres enfants) si les risques 
avaient augmente ou que le test n'avait rien indique; trois ont dit vouloir 
d'autres enfants, peu importent les resultats du test predictif. Une 
personne n'a pas repondu a cette question. 

Comparaison des attitudes et des variables socio-demographiques 
chez les personnes ayant choisi ou ayant refuse le test prenatal 

Vingt-quatre participantes et conjointes de participant au test 
predictif, qui connaissaient ('existence du test prenatal, sont devenues 
enceintes et ont choisi de ne pas subir le test. Les variables socio-
demographiques de ces personnes ont ete comparees a celles des 14 autres 
qui ont demande de passer le test prenatal (voir le tableau 8). Aucune 
difference significative n'a ete observee entre les deux groupes, quant au 
sexe, a l'age et au niveau d'instruction. Une difference significative a 
cependant ete notee quant au nombre moyen d'enfants (p = 0,02). Ainsi, 
parmi les personnes qui ont decide de ne pas subir le test, un plus grand 
nombre avait déjà des enfants. Les pratiques religieuses des deux groupes 
differaient egalement de fawn significative (p = 0,05), un plus grand 
nombre de personnes pratiquantes ayant refuse le test prenatal. 

Nous avons demande aux 24 candidats et candidates de repondre 
un questionnaire distinct; leurs partenaires ont recu un questionnaire 
similaire. Dix-sept (71 %) personnes a risque et 16 (67 %) partenaires ont 
retourne le questionnaire. Les repondants etaient representatifs du groupe 
initial de 24, en ce qui concerne le sexe et rage. Pour ce qui a trait a 
l'interruption de grossesse, trois des 17 parents ont indique que cette 
option ne devrait etre disponible dans aucun cas; 10 ont declare que 
l'interruption de grossesse ne devrait etre offerte que dans des cas 
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particuliers tandis que trois consideraient que cette option devrait etre 
disponible sur demande. Une personne n'a pas repondu. 

Parmi les principales raisons invoquees pour refuser le test prenatal, 
14 des 17 (82 %) parents ont dit croire qu'une cure serait trouvee avant que 
la choree de Huntington ne se declare chez leurs enfants (voir le tableau 9). 
Pour 12 (71 %) de ces personnes, le desir d'avoir un enfant etait plus fort 
que la crainte lointaine que la maladie ne se manifeste un jour chez leur 
enfant. Sept (41 %) ont declare avoir de serieux doutes quant a la securite 
du test et autant ont indique qu'elles desiraient d'abord connaitre leur 
propre etat a regard de la maladie avant de prendre une decision au sujet 
du test prenatal, ou qu'elles ne voulaient pas envisager l'interruption de 
grossesse. Les raisons citees par les conjoints et conjointes pour refuser 
le test prenatal etaient similaires a celles indiquees par les partenaires 
risque: dans cinq cas, toutefois, le parent a risque a indique que son refus 
etait base entre autres sur le fait que son partenaire s'opposait au test 
prenatal. 

Tableau la. Reponses des candidats et candidates au test predictif, 
a la question 1 du questionnaire sur les connaissances et Ies 

attitudes, selon rage et le sexe (N = 400) 

Si les parents veulent savoir de fagon precise si le foetus est porteur ou non du 
gene responsable de la choree de Huntington, le parent a risque doit lui aussi 

connaitre son etat a regard de cette maladie. 

Groupe d'age 

< 30 30-40 > 40 

Reponse H F H F H F Total 

Bonnes 28 43 50 72 37 55 285 

(%) (71,8) (58,1) (69,4) (75,8) (82,2) (72,4) (71,2) 

Erronees 11 31 22 23 8 20 115 

(%) (28,2) (41,9) (30,6) (24,2) (17,8) (27,6) (28,8) 

Total 39 74 72 95 45 76 400 

(°/0) (100) (100) (100) (100) (100) (100) (100) 



Tableau lb. Reponses des candidats et candidates au test pr6dictif, 
a Ia question 2 du questionnaire sur les connaissances et les 

attitudes, selon l'age et le sexe (N = 400) 

Le test peut indiquer, soit que le foetus est a faible risque d'être porteur du gene 
responsable de la choree de Huntington, soit que le risque est a peu pres 

equivalent a celui du parent exposé. » 

Groupe d'age 

Reponse 

< 30 30-40 > 40 

Total H F H F H F 

Bonnes 29 58 54 80 35 59 315 
(%) (74,4) (78,4) (75,0) (84,2) (77,8) (78,7) (78,8) 

Erronees 10 16 18 15 10 16 85 
(%) (25,6) (21,6) (25,0) (15,8) (22,2) (21,3) (21,2) 

Total 39 74 72 95 45 75 400 
(%) (100) (100) (100) (100) (100) (100) (100) 

Tableau lc. Reponses des candidats et candidates au test pr6dictif, 
a Ia question 3 du questionnaire sur les connaissances et les 

attitudes, selon rage et le sexe (N = 400) 

II n'est pas necessaire de determiner retat du parent a risque a regard de la 
choree de Huntington pour effectuer le test d'exclusion. » 

Groupe d'age 

< 30 30-40 > 40 

Reponse H F H F H F Total 

Bonnes 16 38 25 36 16 18 149 
(')/0) (41,0) (51,4) (34,7) (37,9) (35,6) (24,0) (37,3) 

Erronees 23 36 47 59 29 57 251 
(%) (59,0) (48,6) (65,3) (62,1) (64,4) (76,0) (62,7) 

Total 39 74 72 95 45 75 400 
(%) (100) (100) (100) (100) (100) (100) (100) 
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Tableau id. Reponses des candidats et candidates au test predictif, 
A la question 4 du questionnaire sur les connaissances et les 

attitudes, selon rage et le sexe (N = 400) 

« Les resultats ne peuvent pas indiquer que le foetus est a haut risque d'être 
porteur du gene responsable de la choree de Huntington si le parent est a faible 

risque. » 

Groupe d'age 

< 30 30-40 > 40 

Reponse H F H F H F Total 

Bonnes 34 62 57 85 35 66 339 

(%) (87,2) (83,8) (79,2) (89,5) (77,8) (88,0) (84,8) 

Erronees 5 12 15 10 10 9 61 

(%) (12,8) (16,2) (20,8) (10,5) (22,2) (12,0) (15,2) 

Total 39 74 72 95 45 75 400 

(%) (100) (100) (100) (100) (100) (100) (100) 

Tableau le. Reponses des candidats et candidates au test predictif, 
a la question 5 du questionnaire sur les connaissances et les 

attitudes, selon rage et le sexe (N = 400) 

u II n'est pas obligatoire d'interrompre la grossesse, si les resultats du test 
indiquent que le foetus est probablement porteur du gene responsable de la 

choree de Huntington. » 

Groupe d'age 

< 30 30-40 > 40 

Reponse H F H F H F Total 

Bonnes 36 69 70 91 42 66 374 
(%) (92,3) (93,2) (97,2) (95,8) (93,3) (88,0) (93,5) 

Erronees 3 5 2 4 3 9 6 
(%) (7,7) (6,8) (2,8) (4,2) (6,7) (12,0) (6,5) 

Total 39 74 72 95 45 75 400 

(%) (100) (100) (100) (100) (100) (100) (100) 
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Tableau 2. Reponses, selon rage et le sexe, des candidats et 
candidates au test pr6dictif, a la question : « Si votre couple 
attendait un enfant, auriez-vous recours au test de d6pistage 
prenatal? » (N = 390) 

Groupe d'age 

< 30 	30-40 	 > 40 	 Total 

Ensemble des candidats et candidates (%) 

Oui 37 (33,6) 73 (44,0) 59 (51,8) 169 (43,3) 
Non 25 (22,8) 48 (28,9) 15 (13,1) 88 (22,6) 
Indecis 48 (43,6) 45 (27,1) 40 (35,1) 133 (34,1) 

Total 110 (100) 166 (100) 114 (100) 390 (100) 

Probabilite = 0,002 

Candidates (%) 

Oui 24 (33,3) 43 (45,7) 39 (56,5) 106 (45,1) 
Non 19 (26,4) 28 (29,8) 8 (11,6) 55 (23,4) 
I ndecises 29 (40,3) 23 (24,6) 22 (31,9) 74 (31,5) 

Total 72 (100) 94 (100) 69 (100) 235 (100) 

Probabilite = 0,009 

Candidats (%) 

Oui 13 (34,2) 30 (41,7) 20 (44,4) 63 (40,6) 
Non 6 (15,8) 20 (27,8) 7 (15,6) 33 (21,3) 
Indecis 19 (50) 22 (30,6) 18 (40) 59 (38,1) 

Total 38 (100) 72 (100) 45 (100) 155 (100) 

Probabilite = 0,218 

Tableau 3. Reponses indiquees par les personnes qui auraient 
recours au test prenatal, a la question : « Que feriez-vous si le test 
revelait que le fcetus est a risque 61eve? » (N = 167) 

Groupe dlige 

< 30 30-40 > 40 Total 

Grossesse portee a terme 11 12 18 41 
(%) (29,7) (16,6) (31,0) (24,6) 

Interruption de la grossesse 6 39 22 67 
(%) (16,2) (54,2) (38,0) (40,1) 

Indecis 20 21 18 59 
(%) (54,1) (29,2) (31,0) (35,3) 

Total 37 72 58 167 
(%) (100) (100) (100) (100) 

Probabilite = 0,002 
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Tableau 6. Comparaison des resultats moyens calcules selon 
l'indice de gravite general de la liste de verification des symptomes 
SCL 90 (R), au depart ainsi qu'aux suivis faits a deux et a six mois 

Groupe 

Valeur de depart 2 mois 6 mois 

N Moy. ± ET N Moy. ± ET N Moy. ± ET 

Test prenatal 7 48,0 ± 11,0 6 -8,0 ± 10,5 6 -3,7 ± 9,8 

Test predictif 95 51,6 ± 10,8 92 -5,02 ± 9,3 92 -5,5 ± 10,0 

Probabilite 0,39 0,45 0,67 

Tableau 4. Nombre d'enfants par famille, par groupe d'age 

Nombre 
d'enfants (%) < 30 30-40 > 40 

0 87 (76,3) 62 (36,9) 12 (10) 

1 14 (12,3) 35 (20,8) 14 (11,7) 

2 ou plus 13 (11,4) 71 (42,3) 94 (78,3) 

Total 45 (100) 220 (100) 269 (100) 

Tableau 5. Resultats des onze tests prenatals effectues sur sept 
couples 

Tests definitifs (3 couples) 
Tests d'exclusion 

 

Atteint 	Risque accru 	(4 couples) 

Risque accru 1 1 5 

Risque moindre 3 0 1 

Total 4 1 6 
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Tableau 7. Comparaison des resultats medians calcules selon 
I'inventaire de depression de Beck, au depart ainsi qu'aux suivis 
faits a deux et a six mois 

Groupe 

Valeur de depart 2 mois 6 mois 

N 
Mediane 

(min.-max.) N 
Mediane 

(min.-max.) N 
Mediane 

(min.-max.) 

Test prenatal 7 4,0 6 -0,5 6 0,0 
(0,0 - 8,0) (-4,0 - 0,0) (-4,0 - 3,0) 

Test predictif 95 3,0 86 -1,0 89 -1,0 
(0,0 - 9,0) (-6,0 - 8,0) (-7,0 - 8,0) 

Probabilite 0,88 0,99 0,71 

Tableau 8. Caracteristiques sociodemographiques du groupe ayant 
opts pour le test prenatal et du groupe l'ayant refuse 

Groupe 

Variable 

Choix du test 
prenatal 
(N = 14) 

Refus du test 
prenatal 
(N = 24) 

Age moyen 26,8 30,1 n.s. 
(min.-max.) (17-36) (21-41) 

Sexe 
Homme 5 (36 %) 8 (33 %) n.s. 
Femme 9 (64 %) 16 (67 %) 

Nombre moyen d'enfants 0,21 0,96 0,02 
(min.-max.) (0,0-2,0) (0,0-4,0) 

Niveau de scolarite 
< secondaire 2 4 n.s. 
> secondaire 11 19 

Pratique religieuse 
Pratiquant 3 12 0,05 
Non-croyant ou 
non-pratiquant 10 9 

Remarque : n.s. = non significatif 
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Tableau 9. Motifs invoques pour avoir refuse le test prenatal 
(le questionnaire permettait un maximum de cinq motifs) 

Frequence 

Motifs 

La confiance qu'une cure sera mise au point a temps 
pour l'enfant. 

Le desir d'enfanter I'emporte sur la crainte que l'enfant 
ne soit affects par la maladie. 

L'interruption elective de grossesse n'est pas 
envisageable a cause de la detresse psychologique et 
emotionnelle qu'elle entrainerait. 

Les doutes sur la securite du test prenatal. 

La volonte de determiner le risque du parent exposé 
avant de decider de l'opportunite du test prenatal. 

La conviction que le test prenatal est injustifiable sur le 
plan ethique, moral ou religieux. 

L'opposition du partenaire au test prenatal. 

Le sentiment que le test prenatal est trop imprecis 
pour risquer de mettre un terme a une grossesse 
pouvant aboutir a la naissance d'un enfant sain. 

Le sentiment que l'enfant doit pouvoir decider lui-
meme de subir ou non un test predictif. 

Le sentiment que le test prenatal durant la grossesse 
en cours pourrait etre injuste vis-a-vis des enfants 
precedents qui n'ont pas ete testes. 

L'impossibilite de proceder au test prenatal dans la 
famille de la personne exposee. 

L'ignorance de ('existence du test prenatal ou de la 
possibilite d'y avoir acces. 

Personnes 
a risque 
(N = 17) 

Partenaires 
(N = 16) 

14 11 

12 10 

7 8 

7 7 

7 s.o. 

6 5 

5 7 

5 6 

2 0 

2 1 

2 2 

1 2 
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Discussion 

Le test de depistage prenatal pour la choree de Huntington est offert 
au Canada depuis environ cinq ans. Ce programme national continu a 
permis d'evaluer les connaissances et les attitudes des personnes a risque 
qui choisissent de subir le test prenatal et de celles qui refusent de le faire. 
Durant cette periode, plus de 425 personnes ont participe au programme 
de test predictif. Des 38 femmes qui ont eu une grossesse, et qui etaient 
admissibles au test, 14 seulement (37 %) ont participe au programme de 
depistage prenatal. De ces 14, seulement 7 ont subi le test; les 7 autres se 
sont retirees, principalement a cause d'un avortement spontane ou parce 
que l'interruption de grossesse etait pour elles hors de question. De toute 
evidence, la demande de test de depistage prenatal pour cette affection 
autosomique dominante a apparition tardive est inferieure a la demande 
qui avait ete estimee sur la base des quatre etudes realisees aux Etats-Unis 
avant la mise en oeuvre de ces programmes (Kessler et al., 1987; Markel et 
al., 1987; Mastromauro et at., 1987; Meissen et Berchek, 1987). 

Deux facteurs semblent influer sur la decision de subir ou non le test 
prenatal. Le premier est le nombre d'enfants dans la famille. La plupart 
des personnes qui ont demande de passer le test n'avaient pas d'enfants. 
Par contraste, la plupart des couples chez qui une grossesse est survenue 
durant l'etude et qui ont refuse le test prenatal avaient deja au moins un 
enfant. Cela pourrait signifier que les personnes qui ont deja des enfants 
sont moins disposees a subir un test prenatal, car elles ne veulent pas que 
certains de leurs enfants soient informes des risques a regard de la chorde 
de Huntington alors que leurs autres enfants ignorent ces risques. 

Une analyse des reponses fournies par l'ensemble des personnes 
risque revele que la plupart de celles qui se disaient disposees a subir le 
test prenatal etaient agees de 40 ans et plus. Il n'y a eu toutefois aucune 
grossesse dans ce groupe d'age et, bien que le test semblait acceptable, 
personne de ce groupe n'y a ete soumis. Les moins de 30 ans sont moins 
portes a envisager le test prenatal et une faible proportion seulement (16 %) 
opterait pour une interruption de grossesse si le foetus etait declare a 
risque accru. Le refus d'envisager l'interruption de grossesse a ete une des 
principales raisons invoquees par quatre des 14 personnes qui ont decide 
de se retirer apres avoir initialement demande de subir le test. Par ailleurs, 
sept des 17 (41 %) couples chez qui une grossesse s'est declaree, macs qui 
ont refuse le test prenatal, ont justifie ce refus par le fait que l'interruption 
de grossesse etait pour eux hors de question. Ces personnes opposees 
l'interruption de grossesse ont probablement ete influencees dans leur 
decision par des convictions religieuses. Notre etude montre en effet que 
les personnes qui ont choisi le test prenatal avaient moins tendance 
pratiquer une religion particuliere. 

La raison la plus souvent mentionnee pour refuser le test prenatal 
etait le sentiment qu'une cure pour la choree de Huntington serait trouvee 
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(le test prenatal n'etait donc pas necessaire car, meme si la maladie venait 
a se manifester, un traitement approprie pour guerir ou freiner la 
progression de la maladie serait alors disponible). La publicite recente sur 
les progres de la genetique a en effet accru les attentes des gens exposés a 
la choree de Huntington, lesquels croient que le clonage possible du gene 
menera a la mise au point d'un traitement efficace. Bien qu'il s'agisse 
d'une possibilite, ce n'est pas la une certitude et croire qu'il en est 
autrement pourrait creer des attentes irrealistes chez la population a 
risque. 

La plupart des personnes qui ont participe au test predictif &talent 
déjà bien informees sur de nombreux aspects du test prenatal, avant la 
séance de counseling. C'est le test d'exclusion qui a ete le moins bien 
compris, en particulier chez les femmes de 40 ans et plus. La possibilite 
de preciser le niveau de risque pour le foetus sans determiner au prealable 
retat du parent exposé est l'aspect qui a suscite le plus de confusion. Cette 
conclusion est similaire a celle déjàdecrite en 1990 par Tyler et a/., qui ont 
eux aussi constate que certains aspects du test d'exclusion etaient source 
de confusion pour pres de 90 % de leur cohorte. 

L'absence de connaissances sur le test prenatal ne semble pas etre un 
facteur qui pourrait expliquer la faible utilisation de ce test, car seulement 
une personne dans notre etude en ignorait l'existence. 

Une des principales preoccupations au sujet des tests prenatal et 
predictif est l'impact que peuvent avoir ces nouvelles techniques sur la 
qualite de vie des individus a risque. Nous avons indique precedemment 
que le test predictif pour la choree de Huntington avait contribue a 
ameliorer dans une certaine mesure leur qualite de vie, et ce autant pour 
les personnes dont le resultat a indique un risque faible que pour celles 
etant declarees a risque accru (Bloch et aL, 1992; Huggins et aL, 1992). 
Les resultats de revaluation psychosociale des personnes participant au 
programme de depistage prenatal, etablis notamment selon la liste de 
verification des syrnptOrnes (SCL 90 (R)) et l'inventaire de depression de 
Beck, montrent que ces personnes se situent au depart au meme niveau 
que les candidats et candidates au test predictif. Deux mois apres 
l'annonce des resultats, on remarque que l'indice des personnes participant 
au test prenatal diminue, ce qui peut etre le signe d'une reduction de la 
detresse psychologique. Apres six mois, toutefois, it arrive que l'indice 
revienne pres du niveau de depart. Cette courbe differe quelque peu de 
celle applicable a la cohorte soumise au test predictif, pour qui l'indice a lui 
aussi diminue apres l'annonce des resultats, sous l'effet d'une amelioration 
du bien-etre; cet indice s'est toutefois maintenu a ce niveau apres six mois 
et un an. Des six membres du groupe prenatal suivis pendant six mois, 
quatre participantes ou conjointes de participant (pour qui le resultat du 
test prenatal a revere un risque accru) sont de nouveau devenues enceintes 
et n'ont donc pas pu faire l'objet d'un suivi dans retude longitudinale. 
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Dans l'ensemble, aucune reaction grave au test de depistage prenatal pour 
la choree de Huntington n'a ete decelee. 

Certains couples participant au test prenatal ont cru que la 
disponibilite du test les forcait a l'utiliser durant la premiere grossesse, et 
que cela signifiait qu'ils devraient avoir recours a ce test pour chaque 
grossesse ulterieure. Plusieurs couples ont demande des tests prenatals 
pour chaque grossesse, dont deux personnes qui ont subi deux tests 
prenatals chacune, et une qui en a eu trois pour trois grossesses 
successives. Il est important d'offrir aux couples des seances de counseling 
judicieuses en profondeur, afin de les liberer du sentiment qu'ils doivent 
subir le test prenatal a chaque grossesse. Nous avons explique aux couples 
dans cette situation que les circonstances pouvaient etre differentes de ce 
qu'elles &talent avant le test precedent, et qu'ils devaient bien peser le pour 
et le contre, afin de determiner si le test prenatal etait encore justifie. 
faut arriver a un equilibre entre, d'une part, le stress psychologique 
susceptible de resulter de grossesses interrompues repetees et, d'autre part, 
le soulagement possible d'apprendre qu'il y a peu de risques pour que le 
fcetus qui se developpe soit porteur du gene responsable de la choree de 
Huntington. Liberer les patients de cette obligation et leur permettre de 
faire un choix en toute autonomie lors de chaque grossesse constituent un 
volet important du counseling prealable au test. 

Parrni les 47 couples chez qui une grossesse a ete enregistree, neuf 
parents a risque avaient déjà appris qu'ils etaient a faible risque et n'ont 
donc pas eu a subir le test prenatal. Le test predictif avait en effet indique 
peu de risques que leurs enfants soient atteints de la choree de 
Huntington. Cinq de ces personnes ont indique qu'elles n'auraient pas 
d'autres enfants sans passer de test predictif qui indiquerait des risques 
faibles. 

Six des sept personnes dont les resultats ont revele un risque accru 
ont decide d'interrompre leur grossesse. L'avortement a ete pratique peu 
de temps apres l'obtention des resultats et les conseillers ont alors joue un 
role important, s'occupant des diverses modalites de maniere a reduire le 
plus possible le stress et les delais. Si l'on se base sur noire experience et 
sur l'etude menee au pays de Galles (Tyler et al., 1990), on peut conclure 
que la plupart des grossesses a risque eleve sont susceptibles d'etre 
interrompues. En effet, la plupart des personnes qui refusent d'envisager 
cette option n'opteront pas non plus pour le test prenatal. 

Les parents pour qui l'interruption de grossesse n'est pas une option 
acceptable doivent en arriver a equilibrer, d'une part, les difficultes 
associees au fait d'avoir un enfant exposé a. des risques accrus et, d'autre 
part, la possibilite d'apprendre que le fcetus est a. faible risque. Grace a la 
consultation, les personnes a risque comprennent qu'il n'y a aucune 
difference, que le test predictif soit fait avant la naissance ou durant 
l'enfance; le test durant l'enfance n'est toutefois justifie que s'il peut etre 
clairement demontre que cela est a l'avantage de l'enfant (Bloch et Hayden, 
1990). En effet, comme it n'existe encore aucun traitement pour prevenir 
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ou retarder la manifestation de la choree de Huntington, le test predictif 
pratique durant l'enfance pourrait etre nefaste pour l'enfant, car cela 
pourrait perturber la relation parent-enfant ou les relations avec les freres 
et sceurs. Le fait d'apprendre qu'il est a risque pourrait aussi provoquer, 
chez l'enfant, une forte diminution de l'estime de soi et une depreciation de 
soi. 

Dans le cas du test d'exclusion, it est une autre dimension dont it faut 
tenir compte : si le test revele que le foetus court un risque accru se situant 
a pres de 50 %, le risque est alors similaire a celui du parent exposé. Or 
l'apparition de symptOrnes chez le parent equivaudrait a un test predictif 
definitif pour l'enfant, car parent et enfant auraient sans doute herite du 
meme chromosome 4 du grand-parent atteint. Lorsque les repercussions 
du test de depistage prenatal pour la choree de Huntington sont expliquees 
aux parents qui ne veulent pas envisager l'interruption de grossesse, la 
plupart d'entre eux refusent de subir le test, d'ofi l'importance mettre en 
place un programme d'education et de consultation permanent et complet, 
pour expliquer les complexites du test prenatal a chaque couple concerne. 

Par ailleurs, vu la complexite du counseling sur les tests prenatals 
d'exclusion et definitif, it est preferable que l'analyse de l'ADN soit faite 
avant que ne survienne une grossesse, afin que les personnes concernees 
aient suffisamment de temps pour assimiler toute l'information complexe 
sur le test de depistage prenatal. Lors de notre etude, trois des sept 
couples ont demande d'etre inforrnes sur le test prenatal et ont commence 
le programme avant qu'il n'y ait grossesse. Cependant, bon nombre des 
couples qui participent a un programme de depistage prenatal peuvent dep.' 
attendre un enfant, ce qui leur laisse peu de temps de meme qu'a leurs 
conseillers. Aussi importe-t-il de bien renseigner la population a risque sur 
l'importance de proceder au test prenatal avant qu'une grossesse ne 
survienne. 

Le clonage du gene responsable de la choree de Huntington aura des 
repercussions sur la demande et les attitudes qu'ont les personnes 
risque, a regard du test prenatal. En effet, s'il s'avere que la maladie n'est 
due qu'a une seule ou qu'd quelques mutations, le test definitif pourrait 
alors etre pratique sur des personnes auparavant inadmissibles. Trois des 
quatre personnes qui ont opte pour le test d'exclusion lors de notre etude 
n'ont pu subir le test definitif, en raison du nombre insuffisant de membres 
de la famille disponibles pour obtenir un resultat exact. Si les possibilites 
a regard du test definitif augmentaient, les demandes de test d'exclusion 
diminueraient. Parmi les 17 personnes participant a notre etude, cinq ont 
decide de ne pas subir le test de depistage prenatal qu'elles estimaient trop 
peu exact pour risquer d'interrompre une grossesse alors que l'enfant 
pourrait etre en bonne sante. L'identification d'une mutation particuliere 
responsable de la choree de Huntington augmentera certainement la 
precision du test prenatal et pourrait rendre celui-ci plus acceptable pour 
certaines personnes. 
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Cependant, la demande accrue de tests prenatals, que pourrait 
entrainer une plus grande exactitude du test, serait probablement 
neutralisee par d'autres facteurs. Ainsi l'optimisme quant a la decouverte 
possible d'une cure pour la maladie a-t-il ete la principale raison invoquee 
pour ecarter le test prenatal. La possibilite qu'un traitement efficace 
resulte du clonage du gene responsable de la choree de Huntington reduira 
sans doute encore plus la demande de tests prenatals, car l'interruption de 
grossesse deviendra probablement encore moans acceptable s'il existe une 
cure pour cette maladie se declarant a. rage adulte. Dans le cas d'autres 
affections autosomiques dominantes, comme la polykystose renale, pour 
laquelle 11 existe des traitements qui peuvent retarder revolution de la 
maladie, le test de depistage prenatal est une option impopulaire a. regard 
de laquelle la demande est tres faible (Kerzin-Storrar et al., 1991). A 
mesure que les traitements evolueront ou que l'imminence d'un traitement 
efficace s'installera dans resprit de la population atteinte, it est probable 
que les tests de depistage prenatal pour des troubles genetiques d'appa-
rition tardive ne soient une option acceptable que pour une minorite. 

Malgre la complexite du test de depistage prenatal pour la choree de 
Huntington et la necessite de fournir soutien et counseling aux personnes 
a risque, le test prenatal devrait demeurer une option valable pour un 
certain nombre de personnes. En depit de la taille limit& de notre 
echantillon et du fait que des grossesses ulterieures sont venues brouiller 
le suivi a long terme du groupe, notre etude indique que le test prenatal est 
sans danger, a. la condition d'offrir un soutien continu. Il importe toutefois 
d'entreprendre une evaluation approfondie et a. long terme des reper-
cussions du test de depistage prenatal et de bien documenter cette 
question, avant de tirer des conclusions finales quant a. l'impact de ce test 
sur le bien-etre psychosocial des personnes exposees a la choree de 
Huntington. 
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Depistage des genes influant sur la 
predisposition a des maladies courantes 

Lynn Prior 

• 
Abrege 

Les programmes de depistage des genes de predisposition aux 
maladies courantes pourraient etre profitables dans la mesure oit les 
personnes porteuses d'un gene de predisposition pourraient prendre des 
mesures preventives ou tirer parti d'un diagnostic precoce. En revanche, 
ils pourraient comporter certains inconvenients, comme favoriser la 
discrimination de la part d'employeurs, de compagnies d'assurances ou 
des pairs envers les porteurs de genes de predisposition; porter atteinte 
a l'image que ces derniers se font d'eux-memes et a leur bonheur, 
compromettre leurs relations parent-enfant; et encourager la stig-
matisation sociale. 

Voici les conditions qu'il faudrait respecter avant de mettre sur pied 
un programme de depistage : 1) il faudrait que la maladie en question 
entraine un grave danger pour la sante de la population, tant par sa 
prevalence que par sa gravite; 2) il faudrait avoir acces a des tests stirs 
et exacts (valides par des essais et un suivi des resultats sur plusieurs 
annees), sans nombre excessif de faux positifs, ce qui donnerait une 
fausse impression de securite aux personnes concernees, ou de faux 
negatifs, ce qui occasionnerait des arodetes indues; enfin, 3) il devrait 
etre possible d'intervenir dans une certaine mesure pour attenuer les 

Cette etude a ete realisee pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en 
fevrier 1992. 
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effets de la maladie, soit par des mesures preventives, soit par un 
accroissement de la capacite de traiter la maladie grace au diagnostic 
precoce. Au nombre de ces interventions, it y a le counseling sur la 
reduction de l'exposition aux risques environnementaux et le suivi afin 
de deceler aussitOt que possible l'apparition de la maladie. On devrait 
pouvoir, dans un avenir lointain, egalement faire appel a la therapie 
genique. 

Aucun des genes de predisposition identifies a ce jour ne repond 
a ces criteres, et it est peu probable que le projet de recherche sur le 
genome humain permette de trouver des genes qui se pretent mieux 
ce genre de recherche que ceux que l'on connait actuellement. II se peut 
toutefois que la possibilite de profits pour les societes pharmaceutiques 
— qui pourraient mettre au point des agents therapeutiques par le biais 
d'une meilleure connaissance du processus pathogenique — fasse naitre 
des pressions pour que ce genre de programme soft instaure. C'est 
pourquoi it importe d'etablir des a present des lignes directrices et des 
criteres. 

Le depistage des genes de predisposition souleve des questions 
serieuses. La possibilite de discrimination en est une. Il convient 
d'aborder cette question et de recommander les mesures sociales qui 
peuvent et doivent etre prises pour proteger les porteurs de genes de 
predisposition. Autre probleme, celui du recours au diagnostic prenatal 
A des fins de depistage. On se preoccupe enormement du bien-fonde, 
sur le plan moral et juridique, d'un diagnostic prenatal dont le but serait 
d'isoler un gene dont les effets pathogeniques sur la vie de l'individu ne 
sont pas prouves. Il pourrait arriver qu'on interrompe une grossesse 
alors que le foetus n'aurait peut-etre jamais souffert de la maladie en 
question s'il avast survecu. On s'accorde en general pour affirmer que 
ce genre de recours au diagnostic prenatal est injustifie et ne devrait pas 
etre pratique. 

Introduction 

Un bon nombre de maladies courantes dans notre soda& comme de 
nombreux genres de cancers, de maladies cardio-vasculaires et de maladies 
mentales, sont des affections multifactorielles, c'est-à-dire qu'elles sont 
attribuables a plus d'un facteur genetique, a plus d'un facteur envi-
ronnemental ou, comme on le croft generalement, a une combinaison de 
plusieurs de ces deux categories de facteurs. Lorsqu'une interaction entre 
les genes et les facteurs environnementaux est necessaire pour causer une 
maladie, les facteurs genetiques predisposant a cette maladie sont appeles 
genes de predisposition. 

Des etudes sur des familles, sur l'adoption et sur des jumeaux 
donnent a entendre qu'il existerait des genes de predisposition pour la 
plupart des maladies familiales courantes. Des progres recents en biologie 
moleculaire nous ont procure les moyens d'identifier plus precisement ces 
genes en determinant leur emplacement sur les chromosomes. Certains 
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elements particuliers dans ces genes sont consideres comme augmentant 
le risque que des facteurs externes provoquent la maladie. Grace au projet 
de recherche sur le genome humain, dans le cadre duquel des scientifiques 
tentent d'analyser chacun des quelque 100 000 genes que compte 
l'organisme humain, on decelera un certain nombre de nouveaux genes de 
predisposition. L'identification de ces genes a souleve la question du 
depistage genetique, qui consiste a rechercher au seen d'une population de 
sujets apparemment en bonne sante ceux dont le genotype les expose, eux-
memes ou leur descendance, a un risque accru de contracter une maladie 
particuliere. Les programmes de depistage pourraient servir a determiner 
quelles personnes possedent des genes de predisposition qui augmentent 
le risque de maladie. Ces programmes pourraient etre profitables dans la 
mesure oti les personnes trouvees porteuses d'un gene de predisposition 
pourraient prendre des mesures preventives ou tirer parti d'un diagnostic 
precoce. Ces memes programmes pourraient comporter certains incon-
venients, comme favoriser la discrimination de la part d'employeurs, de 
compagnies d'assurances ou des pairs envers les porteurs de genes de 
predisposition, ou nuire a l'image que ces derniers se font d'eux-memes et 
a leur bonheur des lors qu'ils prennent connaissance de leur constitution 
genetique, compromettre leurs relations parent-enfant, encourager la 
stigmatisation sociale et faire surgir d'autres effets plus subtils (Holtzman, 
1989). 

La presente etude examine les methodes de depistage des genes de 
predisposition, les genes de predisposition qui sont déjà connus, et la 
faisabilite et le caractere pratique des programmes de depistage de ces 
genes dans le cadre particulier de leur application eventuelle au diagnostic 
prenatal, domaine qui releve du mandat de la Commission royale sur les 
nouvelles techniques de reproduction. Il sera egalement question des 
criteres qui permettent de determiner si un gene de predisposition 
particulier se prete au depistage de masse. 

Techniques 

Les tests sur l'acide desoxyribonucleique (ADN) peuvent etre realises 
chez un sujet a tout moment apres sa conception. On peut obtenir 
suffisamment d'ADN des villosites choriales au cours de la 9' semaine de 
gestation, des cellules du liquide amniotique a partir de la 15e semaine (ou 
plus tot si une amniocentese plus precoce est jugee acceptable) ou encore 
des globules blancs et des autres tissus apres la naissance. 

Etudes de liaison genetique 
Les sequences d'ADN, qu'elles se situent dans les genes eux-memes 

ou entre deux genes, varient entre les individus. Ce phenomene est appele 
polymorphisme. Les polymorphismes sont des differences genetiques, 
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habituellement inoffensives, qui sont suffisamment frequentes pour servir 
de marqueurs genetiques. S'ils se trouvent a proxtmite des genes qui 
provoquent des maladies, on peut s'en servir pour depister ces genes dans 
les families, et determiner leur emplacement sur les chromosomes 
(cartographie des genes). Ces differences dans les sequences d'ADN 
peuvent servir de marqueurs pour suivre la transmission des genes d'une 
generation a l'autre. Elles ont etc decouvertes au moyen des enzymes de 
restriction, qui sont a la base de la technologie de recombinalson de l'ADN 
(genie genetique). Les enzymes de restriction reconnaissent de courtes 
sequences particulieres d'ADN, et coupent l'ADN partout oit elles 
rencontrent ces sequences. Dans les sites qui presentent un poly-
morphisme, l'enzyme reconnaitra et coupera l'ADN a un endroit particulier, 
lorsqu'un des genes alleles, mais non l'autre, est present. La longueur des 
fragments d'ADN resultant des coupures par les enzymes de restriction sera 
donc differente pour les deux formes. Cette difference touchant la longueur 
des fragments est appelee polymorphisme de longueur des fragments de 
restriction (RFLP). Un RFLP peut etre situe si pres d'un gene etudie qu'il 
est presque toujours transrnis avec le gene en question (on dit qu'il est lie 
a celui-ci). Ainsi les RFLP peuvent-ils servir a suivre la transmission de 
certaines regions particulieres des genes causant la maladie. Le RFLP n'est 
pas en soi la cause de la maladie, mais it constitue un marqueur genetique 
de la presence de la maladie hereditaire particuliere. 

Pour demontrer qu'un RFLP (ou un autre marqueur) est etroitement 
lie au gene provoquant une maladie genetique, 11 faut etudier des families 
nombreuses dont un grand nombre de membres sont affectes par la 
maladie en question. Il s'agit la d'un processus ennuyeux et laborieux. 
Ces marqueurs ne conviennent pas au depistage de masse, car le porteur 
du gene de la maladie ne peut etre identifie directement, mais seulement 
par des etudes de liaison genetique au sein de la famille. II existe d'autres 
types de marqueurs polymorphes. Un marqueur particulierement 
important est le complexe majeur d'histocompatibilite (CMH), qui determine 
la specificite antigenique. La region du CMH est doude d'un haut degre de 
polymorphisme genetique, surtout dans la zone qui code les antigenes 
leucocytaires humains (HLA). La predisposition genetique a un grand 
nombre de maladies, dont le diabete et la polyarthrite rhumatoide, a etc lice 
a des configurations particulieres du systeme HLA. 

Analyse directe des genes mutants 
Dans certains cas, le gene responsable d'une maladie peut etre 

identifie par la modification particuliere de l'ADN qui en change la fonction. 
Malgre tout, la localisation du gene dans le genome (cartographie) necessite 
l'etude d'un grand nombre de families nombreuses. 

Une foss qu'un gene mutant est identifie par sa configuration d'ADN 
comme causant une maladie ou comme augmentant le risque d'avoir cette 
maladie, on peut proceder au depistage de la mutation dans la population. 
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Si la mutation perturbe le site de coupure d'une enzyme de restriction a 
rinterieur du gene mutant, elle peut etre detectee directement par analyse 
des RFLP. Une autre methode de depistage direct fait intervenir des sondes 
particulieres, qui sont synthetisees pour reconnaitre soft la sequence 
normale soft la sequence mutante. Cette methode a ete utilisee pour le 
depistage de certaines maladies determinees par un seul gene comme le 
deficit en alpharantitrypsine (arantitrypsine), qui predispose a rem-
physeme. 

Limites des techniques 

Les etudes de liaison genetique sont utiles pour suivre la transmission 
d'un gene pathogene dans une famille lorsque la mutation precise est 
inconnue, mais qu'elle est lide a un marqueur RFLP. Toutefois, l'utilisation 
de cette technique se limite aux situations oil au moans un membre de la 
famille (et de preference, plus d'un) souffre de la maladie. Or, bien que les 
etudes de liaison genetique soient importantes pour decouvrir les genes de 
predisposition et qu'elles puissent servir de test predictif dans le cas de 
certaines families, elles ne peuvent pas servir au depistage des genes de 
predisposition dans l'ensemble de la population. 

Pour le depistage des genes de predisposition dans la population, 
ranalyse directe des genes mutants est une methode plus utile, puisqu'elle 
ne necessite pas retude de families. Cependant, cette methode n'est 
applicable que lorsque le gene pathogenique ou de predisposition a ete 
identffie et localise. De plus, rutilite de cette methode peut etre limit& par 
certains facteurs comme une expressivite variable, une penetrance 
incomplete et l'heterogeneite genetique. 

L'expressivite variable fait intervenir la variation phenotypique : au 
sein d'un groupe de sujets porteurs de la meme mutation genetique, 
certains peuvent etre affectes plus serieusement que d'autres. C'est 
pourquoi, lorsqu'on pratique le depistage d'une maladie dont l'expressivite 
est variable, it n'est pas possible d'informer les sujets dont les resultats 
sont positifs de leur risque personnel de contracter la maladie. 

La penetrance correspond a la frequence avec laquelle un trait 
hereditaire se manifeste chez les individus qui portent le gene codant ce 
trait. Dans le cas d'une maladie a penetrance incomplete, ce ne sont pas 
toutes les personnes porteuses du genotype mutant qui souffriront de la 
maladie. Ce facteur introduit egalement un element d'incertitude dans 
rinterpretation des resultats positifs, a savoir que, dans le depistage des 
genes de predisposition, l'analyse directe des genes mutants permet 
uniquement de determiner si la mutation genique est presente ou non, et 
non si le sujet souffrira ou non de la maladie. La maladie n'apparait pas 
chez toutes les personnes porteuses du gene de predisposition. Des 
facteurs environnementaux sont egalement en cause, et ces derniers ne 
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sont pas mesures par les tests sur l'ADN. Le gene de predisposition n'est 
qu'un marqueur, dont la valeur predictive depend de la frequence avec 
laquelle les sujets porteurs du gene contractent effectivement la maladie en 
cause. 

L'heterogeneite genetique design le fait que des mutations geniques 
differentes peuvent causer la meme predisposition ou la meme maladie. 
Dans un programme de depistage d'une affection dans laquelle 
interviendrait l'heterogendite genetique, le fait qu'une personne soit trouvee 
exempte d'une mutation genique specifique ne signifie pas pour autant 
qu'elle n'est pas predisposee a la maladie, puisqu'elle peut etre porteuse 
d'une mutation genique differente ayant les memes consequences. Ainsi 
les tests sur l'ADN peuvent-ils donner lieu a un faux sentiment de securite 
lorsque les resultats sont /*gaffs. 

Criteres regissant Ia mise sur pied de programmes de 
depistage 

Avant de mettre sur pied un programme de depistage, 11 faut prendre 
en consideration des criteres tels que la frequence et la gravite de la 
maladie, l'existence de tests stirs et précis, et la capacite d'intervenir 
efficacement pour prevenir ou attenuer la maladie. 

Frequence et gravite de Ia maladie 
Pour qu'un gene qui accroit la predisposition a une maladie 

particuliere fasse l'objet d'un depistage de masse, it faut que la maladie en 
cause entraine un grave danger pour la sante de l'ensemble de Ia 
population. La prevalence de la maladie dans la population doit etre 
suffisamment elevee pour justifier les couts du depistage. On a 
recommande que la frequence du gene de predisposition soit d'au moans 
5 % (Omenn, 1982). De plus, pour etre candidate au depistage, la maladie 
dolt avoir des consequences graves. Par exemple, le cancer du poumon et 
la broncopneumopathie obstructive constituent un tel danger pour la sante 
de la population que le depistage des personnes a haut risque en vaut la 
peine. 

Le risque relatif de maladie chez les personnes genetiquement 
predisposees devrait etre au moans trois fois, et de preference dix fois, plus 
eleve que celui de la population normale avant qu'on envisage Ia mise sur 
pied d'un programme de depistage (Murray, 1986). 

Existence de tests stirs et précis 
Un programme de depistage d'un trait particulier ne devrait pas etre 

mis sur pied a moires que les avantages du programme ne l'emportent sur 
les inconvenients. Il existe en effet plusieurs inconvenients possibles : 
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traitements inutiles, faux sentiment de securite chez les personnes dont les 
resultats sont negatifs, angoisse et sentiment de vulnerabilite accru 
provoques chez les personnes dont les resultats sont positifs et qui 
prefereraient peut-etre ne pas savoir, discrimination vis-a-vis des personnes 
ayant certaines differences genetiques, et utilisation abusive possible des 
resultats des tests par les employeurs ou les societes d'assurances. Ces 
inconvenients doivent etre compares aux avantages du programme. Et 
pour pouvoir determiner les avantages, 11 faut connaitre la valeur predictive 
du test. 

Pour qu'ils alent une valeur predictive, les tests doivent etre valables 
et fiables. Avant d'entreprendre le depistage d'un trait particulier dans la 
population, la validite du test qu'on se propose d'utiliser dolt etre etablie 
sur un grand echantillon de sujets porteurs et non porteurs du trait en 
question. Les personnes testees devraient faire l'objet d'un suivi pour 
determiner combien parmi les personnes dont les resultats etaient negatifs 
n'ont pas eu la maladie, et combien parmi celles qui avaient des resultats 
positifs l'ont eue. Ce procede peut prendre bien des annees puisque bon 
nombre d'affections multifactorielles se manifestent tres tard. La validite 
correspond a la probabilite avec laquelle le test permet de distinguer 
correctement les sujets porteurs du trait recherché des sujets non porteurs. 
Pour determiner la validite, on dolt faire appel aux notions de sensibilite et 
de specificite. 

La sensibilite est la frequence avec laquelle un test sera positiflorsque 
le genotype recherché est present, ou encore le degre avec lequel un test 
peut identifier tous les sujets qui presentent le trait recherché. Les tests 
trop sensibles ont tendance a surevaluer le nombre de porteurs, entrainant 
la production de resultats faussement positifs, c.-a-d. que des non-porteurs 
sont reconnus par le test comme porteurs. L'heterogeneite genetique peut 
diminuer la sensibilite. Si l'on recherche une mutation dans un endroit 
d'un gene et que le resultat du test est negatif, la possibilite que le suj et 
soit porteur d'autres mutations dans d'autres sites du meme gene ou dans 
des genes differents pouvant causer la meme predisposition n'est pas 
&art& pour autant. Ainsi, en raison de l'heterogeneite genetique, les 
sujets dont les resultats sont negatifs peuvent-ils quand meme etre 
predisposes a une maladie donne; ils peuvent presenter des resultats 

faussement negatifs * puisqu'ils auront la maladie. 
La specificite est la frequence avec laquelle un test sera negatiflorsque 

le genotype recherché est absent. En d'autres termes, la specificite 
correspond a l'identification des seuls porteurs du trait recherché. Les 
tests trop specifiques ont tendance a sous-evaluer le nombre de non-
porteurs, entrainant la production de resultats faussement negatifs, c.-a-d. 
que des porteurs sont reconnus par le test comme non-porteurs. Une 
penetrance incomplete peut diminuer la specificite d'un test donne. Un 
sujet peut porter une mutation dans le gene test& macs cette mutation peut 
avoir une penetrance reduite; it est done possible que la predisposition 
attribuable au gene ne se manifeste jamais, meme si le test a donne des 
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resultats positifs. On ne rencontre pas souvent cette difficulte dans le cas 
des maladies graves a transmission mendelienne simple, macs elle est 
omnipresente dans le cas des genes de predisposition aux maladies 
complexes courantes. 

L'utilisation d'un test trop sensible aura pour consequence le 
classement errone de personnes non predisposees comme predisposees, ce 
qui ne manquerait pas d'inquieter inutilement ces personnes. De la meme 
maniere, si le test est trop specifique, des personnes predisposees 
pourraient ne pas etre decouvertes, ce qui pourrait les amener a s'exposer 
a des facteurs de risque qu'elles auraient autrement evites. La sensibilite 
et la specificite sont en rapport inverse. Il faut done un equilibre entre les 
deux pour que les resultats du test soient valables. 

La fiabilite correspond au degre avec lequel un test donne arrive au 
meme resultat lorsqu'on l'applique de facon repetee a un meme echantillon. 
La fiabilite des tests genetiques vane avec le genre de test. L'interpretation 
des resultats des tests sur l'ADN comporte parfois un element de 
subjectivite, par exemple lorsque l'on dolt decider si les fragments de 
restriction dans un gel forment des bandes separees ou non. Cet element 
de subjectivite diminue la fiabilite. En outre, les tests sur l'ADN sont sujets 
a une erreur attribuable a des facteurs techniques comme le decoupage 
incomplet de l'ADN par les enzymes de restriction ou la contamination des 
echantillons testes. Les difficultes techniques diminuent elles aussi la 
fiabilite des resultats. Un bon contrOle de la qualite des tests est 
indispensable. 

Il faut connaitre la validite et la fiabilite d'un test particulier pour 
determiner la valeur predictive — la probabilite qu'une personne dont les 
resultats sont positifs contracte effectivement la maladie — d'un resultat 
positif. 

Traitement et autres interventions efficaces 
II n'y a aucune raison d'effectuer des tests genetiques pour deceler les 

personnes qui sont a risque ou qui sont atteintes d'une maladie si on ne 
peut leur proposer une forme quelconque d'intervention capable de reduire 
le fardeau de la maladie. Par consequent, les programmes de depistage 
devraient etre assortis de mesures de prevention. Si l'on peut tirer les 
memes avantages du traitement de la maladie apres que les symptOmes 
sont apparus et que le diagnostic clinique a ete pose, le depistage n'a 
aucune justification autre que la consultation genetique aupres des couples 
a risque desireux d'avoir des enfants. Cela ne vaut pas la peine d'engager 
des sommes d'argent importantes dans le depistage et de risquer de traiter 
inutilement des personnes dont les resultats sont faussement positifs s'il 
n'y a aucun avantage a retirer. Toutefois, si la maladie a deja cause des 
dommages irreversibles lorsque les symptOmes apparaissent, et s'il est 
possible d'attenuer les effets de cette maladie par une forme quelconque 
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d'intervention, la detection precoce des genes de predisposition constitue 
nettement un avantage. 

Une fois que les personnes a risque ont ete reconnues, plusieurs 
interventions visant a reduire le risque sont possibles, selon la maladie en 
cause. Si on identifie un gene de predisposition dont l'activite est 
declenchee par des facteurs environnementaux connus, it est alors possible 
d'eviter de s'exposer a ces facteurs. On pense par exemple aux effets du 
tabac sur les personnes predisposees au cancer du poumon. La 
consultation serait importante pour alder les personnes a risque a 
comprendre les risques particuliers qu'elles courent, ainsi que les facons 
d'essayer d'eviter le declenchement de la maladie. 

On peut egalement suivre les personnes a risque reperees grace au 
depistage pour deceler l'apparition de la maladie le plus tot possible. Cela 
pourrait modifier sensiblement le pronostic. Ce type d'intervention est 
particulierement important dans les cas de cancers. 

Un autre genre d'intervention possible visant a reduire le risque, et qui 
pourrait etre accessible dans un avenir plus lointain, est la therapie 
genique. Si une personne possede un gene particulier entrainant une 
predisposition a une maladie grave, ll pourrait etre possible de remplacer 
ce gene par therapie genique. Cependant, les techniques en cause ne 
seront pas au point dans un avenir rapproche et la manipulation de 
l'environnement semble etre une approche beaucoup plus salutaire. 

Certains auteurs laissent entendre que, meme en l'absence de moyens 
d'intervention efficaces pour &triter l'apparition de la maladie, le depistage 
de genes de predisposition peut etre justifie, car it permettrait aux 
personnes a risque de se preparer a une eventuelle maladie. De meme, it 
permettrait aux personnes, grace a la consultation genetique, de faire des 
choix &lairds concernant leur reproduction. Toutefois, compte tenu des 
cot is qui entrent en jeu et des risques possibles, on croit que cette option 
ne devrait pas avoir la priorite au moment de la repartition de ressources. 

Une difficulte possible like au depistage des genes de predisposition 
pourrait etre de s'assurer que les personnes a risque recoivent le 
counseling approprie pour qu'elles comprennent les risques inherents 
leur situation et qu'elles prennent les mesures recommandees pour reduire 
la maladie. Si peu de gens acceptent les regimes visant a reduire le risque, 
le depistage ne sera pas d'une grande utilite; it n'aura servi qu'd exposer 
ces individus a davantage de maux. Reste a savoir si la societe n'attendra 
pas des porteurs qu'ils fassent le necessaire pour prevent ou eviter la 
maladie, et si elle ne fera pas de discrimination a l'endroit de ceux qui n'y 
seront pas parvenus. De plus, a moires que les renseignements genetiques 
ne soient proteges, les employeurs et les societes d'assurances, pourraient 
se montrer discriminatoires si les porteurs ne mettaient pas en pratique les 
mesures de prevention prescrites. 
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Genes de predisposition 

Des genes précis conferant une predisposition a des maladies 
courantes comme certains genres de cancers, de maladies cardio-
vasculaires et de maladies mentales ont ete identifies. Les paragraphes qui 
suivent traitent de certaines de ces predispositions. Il convient de preciser 
que ('application pratique des cormaissances sur le depistage de la plupart 
des predispositions, meme decelables, ne pourra se faire avant des annees. 

Cancers 
De nombreux cancers sont attribuables a des interactions entre 

facteurs genetiques et facteurs environnementaux. Les personnes ayant 
une predisposition genetique peuvent contracter un cancer si elles sont 
exposees a des virus ou a des agents cancerogenes qui agissent comme 
declencheurs de la maladie. Deux types de genes jouent un role dans la 
cancerogenese : les oncogenes et les anti-oncogenes. Les oncogenes sont 
ceux qui interviennent dans l'apparition du cancer. Il peut arriver que des 
genes normaux soient transformes en oncogenes lorsque leur sequence 
d'ADN subit des mutations ponctuelles ou des deletions, ce qui peut 
aboutir a une croissance anarchique des cellules et, ultimement, au cancer. 
Les anti-oncogenes ont pour fonction de limiter cette croissance anarchique 
des cellules, mais les mutations survenant dans les anti-oncogenes peuvent 
entrainer la perte de leur fonction protectrice. Comme it existe deux 
exemplaires de chacun des genes autosomiques, le fait qu'un des deux 
anti-oncogenes subisse une mutation n'aura pas d'effets immediats, mais 
11 pourrait y avoir apparition d'un cancer si le gene normal etait perdu ou 
s'il subissait une mutation ayant pour effet de l'inactiver. Les connais-
sances sur les modifications genetiques resultant de la transformation 
d'une cellule normale en cellule cancereuse (neoplasique) progressent 
rapidement. Il semble que le changement neoplasique final soit la derniere 
d'une serie de modifications genetiques (mutations ou deletions touchant 
le materiel genetique) faisant intervenir les oncogenes et les anti-oncogenes, 
et resulte peut-etre aussi d'une interaction avec des facteurs environ-
nementaux (cancerogenes). 

Cancer du poumon 
Le cancer du poumon est la premiere cause de mortalite par cancer 

chez les hommes et la deuxieme chez les femmes (Silverberg et Lubera, 
1987). Le fait que les fumeurs ne sont pas tous atteints du cancer du 
poumon donne a entendre que certaines personnes seraient plus sensibles 
que d'autres. On a demontre que cette predisposition avait une 
composante genetique. Des deletions touchant l'ADN de certaines regions 
des chromosomes 3, 13 et 17 ont ete Rees au cancer du poumon. Ainsi, 
une etude a-t-elle permis d'etablir un lien entre des deletions dans le bras 
court du chromosome 3 et le cancer du poumon (Kok et al., 1987). On a 
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trouve, dans les cellules cancereuses, des mutations dans une region 
precise des deux exemplaires du chromosome 3 dans tous les genres de 
cancer du poumon etudies. On a formule l'hypothese que dans les cas 
familiaux, la forme mutante et inactive du gene etait heritee de l'un des 
parents, et que le cancer apparaissait lorsque la forme normale du gene 
etait perdue dans une cellule pulmonaire. A l'oppose, dans les cas isoles 
non familiaux, 11 faut que les deux exemplaires du gene subissent une 
mutation pour que le cancer se manifeste. La fonction precise du gene en 
cause n'a pas encore ete elucidee. Dans une etude plus recente, on a 
recherché la presence d'anti-oncogenes dans le chromosome 17, et plus 
precisement dans la region du gene codant la proteine 53, proteine liee au 
processus de transformation (Takahashi et al., 1989); ce gene avait 
anterieurement ete assimile a un anti-oncogene (Mowat et al., 1985). On 
a constate que le gene codant la proteine 53 etait frequemment mute ou 
inactive par des deletions ou des mutations ponctuelles. La perturbation 
de la proteine 53 joue donc probablement un role dans la pathogenese du 
cancer du poumon. Toutefois, les mutations du gene de la proteine 53 ne 
s'observent que dans les cellules pulmonaires cancereuses. 	Par 
consequent, le depistage des mutations dans ce gene qui confere une 
predisposition au cancer du poumon ne peut se faire au moyen d'un test 
systematique. 

D'autres etudes ont lie les enzymes du cytochrome P-450 au cancer 
du poumon (Marx, 1985). Ces enzymes participent a la metabolisation des 
produits chimiques toxiques en ajoutant des atomes d'oxygene a une 
grande variete de composes chimiques, et jouent un role important dans la 
defense de l'organisme contre des produits chimiques etrangers, mais elles 
peuvent egalement convertir certains produits chimiques en agents 
cancerogenes actifs. Ainsi des differences determinees genetiquement 
touchant la production ou l'activite des enzymes P-450 peuvent-elles influer 
sur la predisposition au cancer. On peut prendre pour exemple une 
enzyme de la superfamille du cytochrome P-450 appelee aryl-hydrocarbure-
hydroxylase (AHH). La vitesse a laquelle l'enzyme est induite apres ('expo-
sition aux produits chimiques inducteurs est determine genetiquement. 
Les personnes produisant de grandes quantites d'AHH sont exposees a un 
risque accru de cancer du poumon, surtout si elles fument, car un produit 
chimique contenu dans la fumee du tabac est convert! par l'AHH en un 
agent cancerogene actif. Les variations de l'inductibilite de l'AHH peuvent 
etre dues a des modifications du gene de l'AHH ou des genes qui en 
regulent la production. 

On a montre qu'une autre enzyme P-450 influait sur la predisposition 
au cancer du poumon (Ayesh et al., 1984). Les personnes qui possedent 
un polymorphisme pour l'enzyme debrisoquine-4-hydroxylase (D4H), 
enzyme qui leur permet de metaboliser rapidement les produits chimiques, 
sont exposees a un risque accru de cancer du poumon. D'autres travaux 
seront necessaires pour quantifier l'augmentation du risque. L'identi-
fication des metaboliseurs rapides necessite une analyse d'urine apres 
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l'administration d'une dose d'essai d'un medicament, ce qui a pour effet 
d'elirniner ce test pour le depistage de masse. 

Lorsque les genes P-450 conferant une predisposition au cancer du 
poumon auront ete isoles, it sera peut-etre possible techniquement de faire 
leur depistage au niveau de l'ADN. Comme on l'a deja mentionne, des 
etudes sur la validite et la valeur predictive des tests devraient etre 
effectuees avant leur utilisation aupres de la population generale. 

Cancer du colon 
Le cancer colorectal est la seconde cause de mortalite en importance 

aux Etats-Unis. Dans un certain nombre d'affections monogeniques, la 
predisposition au cancer colorectal est transmise selon le mode dominant 
avec un haut degre de penetrance. Ces affections monogeniques, dont 
plusieurs se caracterisent par l'apparition de polypes intestinaux, 
representent moires de 5 % de tous les cas de cancer du colon. 

On procede a l'heure actuelle a l'identification des autres genes qui 
predisposent au cancer du colon. Des mutations ponctuelles dans les 
proto-oncogenes ras ont ete signalees dans pres de 50 % des tumeurs 
colorectales (Bos et al., 1987; Forrester et aL, 1987). Ces mutations 
convertissent les proto-oncogenes en oncogenes qui participent a la 
transformation neoplasique. 

D'autres mutations participant a la predisposition au cancer du cOlon 
font intervenir des deletions siegeant sur plusieurs bras chromosomiques. 
Les sequences perdues comprennent probablement des genes suppresseurs 
de tumeurs dont les produits regulariseraient normalement la croissance 
cellulaire. Dans 75 % des carcinomes, de telles deletions se trouvent sur 
le bras court du chromosome 17 et sur le bras long du chromosome 18. La 
region perdue du chromosome 17 comprend le gene de la proteine 53 qui 
a ete associee a la transformation. Cette proteine peut supprimer la 
croissance neoplasique de l'epithelium colorectal (Baker et al., 1989). Un 
gene de la region perdue du chromosome 18 code une proteine de la 
surface cellulaire dont l'expression subit une reduction dans la plupart des 
carcinomes colorectaux (Fearon et aL, 1990). De meme, un bon nombre 
d'affections monogeniques comportant la formation de polypes ont ete liees 
a une region situee sur le bras long du chromosome 5 par analyse de 
liaison (Leppert et aL, 1987). Cette region est perdue chez environ 35 % 
des cas isoles de carcinome colorectal (Bodmer et aL, 1987). Recemment, 
une mutation specifique de la polypose colique farniliale (locus APC dans 
la region q21 du chromosome 5) a ete decouverte chez des personnes 
affectees, qui developpent un cancer du cOlon, ainsi que chez des 
personnes qui ont un cancer du colon ordinaire. Pour l'instant, le 
depistage du gene mutant sera limite aux membres des families dans 
lesquelles sevit le type familial (Marx, 1991). Le depistage a l'echelle de la 
population n'est pas realisable en raison de l'heterogeneite genetique du 
cancer du colon. 
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Cancer du rein 
Le cancer du rein touche une personne sur 1 000 dans l'ensemble de 

la population. On a montre qu'une aberration chromosomique hereditaire 
entrainait un risque eleve de cancer du rein (Cohen et a/., 1979). On a mis 
en evidence un transfert d'ADN (translocation) entre les chromosomes 3 et 
8 chez 10 membres d'une famille de 22 personnes. Cette translocation a 
ete trouvee chez hurt membres de la famille atteints du cancer du rein, 
alors qu'aucun des membres de la famille dont les genes etaient normaux 
n'a eu le cancer. La translocation augmentait de 87 % le risque de 
contracter un cancer du rein avant rage de 59 ans (Knudson, 1979). Une 
petite deletion ou une mutation ponctuelle dans les genes du chromosome 
3, ou 8 ou des deux, au point de rearrangement, pourrait etre responsable 
de la predisposition au cancer. Des etudes de depistage realisees chez les 
membres asymptomatiques de la famille ont revele la presence de la 
translocation chez trots d'entre eux, ce qui a permis de diagnostiquer et de 
traiter rapidement ces personnes. Il semble peu probable que cette 
translocation accroisse la predisposition au cancer du rein dans la 
population en general macs, si tel etait le cas, un programme de depistage 
pourrait etre envisage. 

Cancer de la vessie 
Les deletions semblent assez frequentes dans le cas des carcinomes 

de la vessie. Les chercheurs ont signale des deletions liees au cancer de la 
vessie dans le chromosome 5 (Atkin et Fox, 1990), dans le chromosome 10 
(Berger et al., 1986), dans le chromosome 21 (Babu et al., 1989) et dans les 
chromosomes 9, 11 et 17 (Tsai et al., 1990). Comme les deletions dans le 
chromosome 17 ont ete signalees dans le cas du cancer du poumon et du 
cancer colorectal, 11 est possible que nous soyons en presence d'un 
mecanisme commun faisant intervenir la perte d'un gene suppresseur de 
tumeurs. 

Comme ces deletions ne sont observees que dans les cellules tumo-
rales de la vessie, it ne serait pas possible d'en faire le depistage dans la 
population generale. 

Maladies neuropsychiatriques 
L'utilisation de la genetique moleculaire pour determiner les genes de 

predisposition aux maladies neuropsychiatriques pose un certain nombre 
de difficultes. L'analyse est complexe du fait que ces maladies sont 
heterogenes et que les composantes genetiques en cause sont probablement 
polygeniques. De plus, ces genes n'ont qu'une faible penetrance. Il peut 
egalement y avoir des phenocopies de la maladie, c.-a-d. une forme non 
genetique de la maladie qui est cliniquement identique aux formes 
genetiques. 
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Schizophrenie 
La schizophrenic touche environ 1 % de la population. Il est 

generalement reconnu que les facteurs genetiques jouent un role important 
dans la schizophrenie, en meme temps que des facteurs environnementaux 
en grande partie inconnus. Cependanf, ces facteurs sont heterogenes et 
font probablement intervenir des mutations dans differents emplacements 
des chromosomes. Les resultats d'une etude ont revele qu'une region 
particuliere du chromosome 5 conferalt une predisposition a la 
schizophrenie a plusieurs famines islandaises et anglaises (Sherrington 
et aL, 1988). Toutefois, la meme region du chromosome 5 n'avait aucun 
lien avec l'apparition de la schizophrenic dans une famille suedoise 
nombreuse (Kennedy et al., 1988). D'autres rapports infirmant la relation 
entre la schizophrenie et les marqueurs situes sur le chromosome 5 
(Detera-Wadleigh et al., 1989) ont etc publics, tandis qu'aucun autre n'est 
venu appuyer l'existence de cette relation. Dans des etudes ulterieures 
portant sur un troisieme marqueur situe lui aussi sur le chromosome 5, 
entre les deux premiers, la relation avec la schizophrenie etait moires forte. 
Certains pretendent que l'heterogendite genetique pourrait expliquer 
l'absence de lien entre le chromosome 5 et la schizophrenic dans les etudes 
autres que l'etude initiale. L'existence d'un lien genetique entre le 
chromosome 5 et la schizophrenic dans les families islandaises et anglaises 
de rechantillon initial pourrait etre le fait du hasard (Robertson, 1989). 

Tous les genes de predisposition que l'on pourrait reconnaitre comme 
intervenant dans la predisposition a la schizophrenie pourraient n'etre que 
des facteurs contributifs mineurs. Le taux de divergence de 50 % observe 
chez les jumeaux identiques (une probabilite de 50 % que la maladie ne se 
manifestera pas chez le jumeau identique d'une personne atteinte) indique 
que des facteurs non genetiques tres importants sont en jeu. Les facteurs 
environnementaux influent vraisemblablement beaucoup sur la penetrance 
et l'expression de tout gene de predisposition a la schizophrenie. II faudra 
un certain temps avant qu'on puisse localiser des genes de la 
schizophrenic, et si jamais on y parvient, il est douteux que les genes en 
question puissent servir au depistage. 

Maladie affective bipolaire 
L'age d'apparition de la maladie affective bipolaire est variable et cette 

affection touche 0,5 % a 1 % de la population. 
La premiere etude reliant des marqueurs de l'ADN a la maladie 

affective bipolaire portait sur deux marqueurs situes sur le chromosome 11 
dans une famille amish nombreuse (Egeland et al., 1987). Cependant, 
toutes les etudes ulterieures effectudes sur d'autres populations ne sont 
pas parvenues a etablir le meme lien. Une reevaluation de l'etude sur les 
Amish a revele que les dormees a l'appui de la correlation entre cette 
maladie et les marqueurs presents sur le chromosome 11 etaient nettement 
moires concluantes (Kelsoe et al., 1989). 
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La maladie affective bipolaire a egalement ete liee a des marqueurs 
presents sur le chromosome X (Baron et aL, 1987). On a estime que le 
gene lie aux marqueurs du daltonisme et du deficit en glucose-6-phosphate 
deshydrogenase sur le chromosome X etait present chez le tiers des 
personnes chez qui se manifeste la maladie affective bipolaire. Ces 
observations ont ete confirmees chez un second groupe de sujets 
(Mendlewicz et al., 1987). Ces etudes appuient fortement l'hypothese d'une 
transmission par le chromosome X dans une sous-population de sujets 
atteints de la maladie affective bipolaire. Cependant, on a aussi presente 
des donnees qui ne soutiennent pas cette hypothese et qui favorisent plutOt 
un mecanisme comme la transmission pere-fils. Cette divergence pourrait 
s'expliquer par l'heterogeneite genetique. 

Ce gene sera peut-titre localise un jour, mais, en raison de 
l'heterogeneite genetique de la maladie et de sa frequence peu elevee, it ne 
serait pas non plus un bon candidat pour le depistage. 

Toxicomanie 
La toxicomanie se caracterise par une recherche pratiquement 

irresistible de la consommation de drogues ou d'alcool, et par une forte 
tendance a la rechute apres le sevrage. La recherche a montre que 
l'alcoolisme est determine par des facteurs genetiques et environ-
nementaux. L'alcoolisme comporte differents sous-groupes cliniques 
(Cloninger, 1987). Il est peu probable qu'un seul marqueur confere la 
predisposition a cette maladie dans toutes les families. 

Une predisposition a l'alcoolisme a ete 'lee aux chromosomes 4, 6 et 
11 par differents groupes de chercheurs. Un groupe a lie cette maladie au 
polymorphisme d'un gene codant le recepteur de la dopamine, qui est un 
neurotransmetteur (Blum et aL, 1990). Ce polymorphisme a ete observe 
chez 69 % des alcooliques. Cette constatation indique que d'autres genes 
ou facteurs environnementaux sont egalement responsables de la maladie, 
et que meme si l'on parvenait a identifier un ou plusieurs des genes en 
cause, ces genes ne conviendraient pas au depistage de masse. Il y a aussi 
de grandes chances que des programmes, concus pour ameliorer les 
facteurs sociaux et environnementaux en partie responsables de la 
toxicomanie, constituent pour la societe une plus grande priorite dans la 
repartition des ressources. 

Diabete sucre 
Il existe deux formes principales de diabete sucre : le diabete sucre 

insulinodependant (DID) et le diabete sucre non insulinodependant (DNID). 

Diabete sucre insulinodependant (DID) 
Le DID resulte de la destruction prolongee, selective et irreversible des 

cellules pancreatiques qui secretent I'insuline. Cette maladie touche 0,3 % 
de la population de race blanche (Todd, 1990). L'apparition du phenotype 
affecte depend des facteurs environnementaux et de I'action de plusieurs 
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genes, soit ensemble soit separement. Des etudes recentes ont indique que 
la region du CMH du chromosome 6 comporte des genes qui influent sur 
la predisposition au DID. Cette region code des antigens HLA de classe II, 
des proteines normalement secretees a la surface des cellules du systeme 
immunitaire. L'une des regions, la region HLA-D, peut fournir 60 % de la 
contribution genetique a la predisposition au DID (Rotter et Landaw, 1984). 
Des genes majeurs et mineurs contribuant a rapparition du DID ont ete 
reconnus dans cette region. 

On constate une frequence plus elevee des types HLA DR3 et DR4 chez 
les diabetiques de race blanche. Environ 95 % de tous les malades atteints 
de DID possedent les types HLA DR3 ou DR4, ou les deux. Puisque le 
risque de DID est plus &eve chez les personnes qui possedent ces deux 
types, plus d'un gene predispose sans doute a cette maladie. Par ailleurs, 
le fait que 50 % des personnes non diabetiques soient egalement porteuses 
des types DR3 ou DR4 indique que ces types HLA ne sont pas a eux seuls 
responsables de l'apparition du DID. Les differents types HLA sont &finis 
par des variations touchant les regions DR et DQ. Certaines donnees 
indiquent que les variations touchant la region DQ seraient plus fortement 
liees au risque de DID que les variations touchant la region DR. Un 
polymorphisme de la region HLA-DQ protege contre le DID, tandis qu'un 
autre est responsable d'une predisposition a caractere dominant chez les 
malades etudies (un seul exemplaire du gene est necessaire pour causer la 
predisposition a la maladie) (Baisch et al., 1990). La protection conferee 
par le premier l'emporte sur la predisposition conferee par le second. Un 
modele d'heterogeneite a trots genes, comprenant deux genes distincts de 
risque eleve et un troisieme de risque faible, a ete propose pour expliquer 
l'heredite de cette maladie. Ce modele est semblable a un modele de DID 
etabli pour des souris, dans lequel trois genes recessifs sont necessaires 
pour causer le diabete (Prochazka et al., 1987). D'autres genes situes en 
dehors de la region du CMH, tels que ceux qui codent rinsuline et les 
immunoglobulines, semblent jouer un rOle mineur dans la predisposition 
au DID (Todd, 1990). 

Un taux de concordance de 30 a 40 % pour le DID chez les jumeaux 
monozygotes indique que des facteurs envirormementauxjouent egalement 
un rOle important dans retiologie du DID. De plus en plus de donnees 
viennent appuyer l'hypothese que la maladie serait declenchee par ractivite 
d'un virus chez des personnes genetiquement predisposees (Vogel et 
Motulsky, 1986). On a egalement montre que plusieurs produits chimiques 
provoquaient le DID chez les animaux (Vadheim et al., 1990). 

Bien que les types HLA aient ete lies a la predisposition au DID, les 
genes precis en cause n'ont pas encore ete identifies. Etant donne que 
60 % de la predisposition genetique au DID est conferee par les genes HLA, 
un marqueur de predisposition genetique Hee au systeme HLA permettrait 
de reconnaitre les. personnes plus exposees au DID. Cependant, une 
personne qui possede soit le type HLA-DR3 soit le type HLA-DR4 n'a qu'une 
faible probabilite, soit 1 sur 150, de devenir diabetique (Vadheim et aL, 
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1990). La plupart des personnes qui possedent les types HLA-DR3 ou DR4 
n'auront jamais le diabete. De la meme maniere, les alleles HLA-DQ lies a 
la predisposition au DID sont presents chez 60 a 75 % des non-diabetiques 
porteurs du type DR4. Par consequent, le depistage de ces genes HLA dans 
la population produirait beaucoup plus de resultats faussement positifs que 
de resultats veritablement positifs. La specificite serait insuffisante pour 
justifier la mise sur pied d'un programme de depistage. Meme le depistage 
chez les freres et soeurs des malades pour determiner la predisposition 
n'est pas pratique de maniere systematique puisqu'il n'existe pas de 
mesures preventives efficaces. 

Diabete sucre non insulinodependant (DNID) 
Le DNID est une forme beaucoup plus benigne de diabete, et apparait 

plus tard dans la vie que le DID (habituellement apres rage de 40 ans, 
comparativement a moans de 30 ans pour le DID). Le DNID touche environ 
3 % de la population, et constitue environ 90 % de tous les cas de diabete 
(Vogel et Motulsky, 1986). Les facteurs genetiques jouent un rOle 
important, comme en temoigne le haut degre de concordance observe chez 
les jumeaux identiques, mais les genes particuliers qui y sont lies n'ont pas 
encore ete determines. La resistance a l'insuline contribue pour beaucoup 
a la pathogenese du DNID. La reponse insulinique necessite ractivite de 
nombreuses proteines codees par de nombreux genes, et une mutation 
dans n'importe lequel de ces genes pourrait jouer un rOle dans l'apparition 
du DNID. On a signale des mutations touchant le gene de l'insuline 
(Steiner et at., 1990) et le gene du recepteur de l'insuline (Taylor et aL, 
1990) chez des malades atteints de DNID, et ces mutations semblent 
accroitre le risque de contracter cette maladie. Toutefois, une anomalie de 
la fonction insulinique n'est pas toujours lift au DNID, et les phenotypes 
affectes peuvent varier chez les membres d'une meme famine possedant la 
meme mutation du gene de l'insuline. La contribution possible de la 
variation genetique du recepteur de rinsuline a l'apparition du DNID 
demeure inconnue, et l'on sait que des facteurs environnementaux entrent 
en jeu. Meme si le gene, une fois localise, convenait au depistage, it serait 
un mauvais candidat au depistage de masse en raison de l'apparition 
tardive de la maladie, de refficacite des traitements actuels et de facteurs 
susceptibles d'empecher le declenchement de la maladie, tels que le 
maintien du poids, une alimentation equilibree et de I'exercice. 

Anomalies des lipoproteines 
Les lipoproteins sont des molecules formees de lipides et de proteines 

ayant pour fonction de transporter le cholesterol dans la circulation 
sanguine jusqu'aux cellules ou it est metabolise. La concentration des 
lipoproteines est determine par des genes qui codent des proteines 
chargees de contrOler la synthese, le traitement, la liaison et la degradation 
des lipoproteins. Figurent dans cette categorie les apolipoproteines et les 
recepteurs. Les mutations intervenant dans ces genes peuvent entrainer 
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une grande variete de troubles des lipoproteins qui peuvent aboutir a la 
coronaropathie. 

Des travaux epidemiologiques pousses ont permis de definir une 
grande variete de facteurs de risque en ce qui a trait a l'atherosclerose 
coronarienne. Parmi les principaux facteurs figurent l'hypertension, 
l'hypercholesterolexnie, une faible concentration de lipoproteins de haute 
densite (HDL), une concentration elevee de lipoproteins de basse densite 
(LDL), l'age, le sexe masculin, le regime alimentaire et le diabete. 
L'hypertriglyceridemie, une concentration elevee en apolipoproteine B 
(apo B) et une concentration faible en apolipoproteine A-I (apo A-I) 
constituent d'autres facteurs de risque. De plus en plus de donnees 
indiquent que la predisposition genetique serait un facteur de risque 
important de la coronaropathie, et que le fondement de cette predisposition 
serait multifactoriel et heterogene. 

Comme on l'a mentionne plus haut, un taux de cholesterol eleve dans 
le sang est lie aux maladies cardiaques. Le cholesterol est transports dans 
le sang par les lipoproteines. On compte quatre types de lipoproteins, 
dont les LDL et les HDL. La fonction des LDL et des HDL est de transporter 
le cholesterol endogene vers les cellules de l'organisme. Environ 70 % du 
cholesterol plasmatique total est contenu dans les LDL (Robbins et at., 
1984). Ainsi les facteurs genetiques, dans la mesure oit ils modifient la 
concentration des LDL, influent-ils sur la predisposition aux maladies 
cardiaques. 

Apo B est la principale protein des LDL. On connait deux formes 
d'apo B : B-100 et B-48. La forme B-100 est la partie de la molecule de 
LDL qui est reconnue par le recepteur des LDL. Des polymorphismes du 
gene de l'apo B sur le chromosome 2 ont ete lies a la predisposition a 
l'atherosclerose (Gavish et at., 1989) et a l'infarctus du myocarde (Hegele 
et aL, 1986). Toutefois, on ignore quelle est la frequence de ces poly-
morphismes dans la population generale. Il est probable que plusieurs 
variations dans un certain nombre de loci sur le gene de l'apo B soient liees 
a l'apparition de maladies cardiaques, ce qui empeche le depistage 
genetique. 

La liaison des LDL aux recepteurs des LDL presents a la surface des 
cellules regularise le metabolisme du cholesterol en supprimant la synthese 
du cholesterol et en augmentant la degradation de LDL. L'hyper-
cholesterolemie familiale (HF) est une maladie courante, a transmission 
autosomique dominante, causee par des anomalies du recepteur des LDL 
ayant pour effet de perturber le metabolisme du cholesterol (Leppert et aL, 
1986). Un sujet sur 500 est heterozygote pour l'hypercholesterolemie 
familiale et montre un taux de LDL eleve. Chez 50 % des hommes atteints, 
la maladie s'accompagne d'une manifestation cardio-vasculaire quelconque 
(coronaropathie) avant l'age de 50 ans. 	Chez les femmes, les 
manifestations cliniques survierment 10 a 15 ans plus tard (Vogel et 
Motulsky, 1986). L'homozygotie est extremement rare; elle frappe un 
enfant sur 1 000 000. L'atherosclerose provoque la mort par infarctus du 
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myocarde, habituellement avant rage de 30 ans. Un groupe de chercheurs 
a trouve six mutations differentes dans le gene du recepteur des LDL chez 
234 sujets non apparentes heterozygotes pour l'hypercholesterolemie 
familiale (Langlois et al., 1988). On a conclu que des rearrangements 
structuraux majeurs expliquaient entre 2 et 6 % des mutations causant ces 
troubles, les mutations les plus courantes etant des deletions. La 
frequence elevee d'hypercholesterolemie familiale dans l'ensemble de la 
population peut etre attribuable en partie a un taux de mutation eleve chez 
le gene du recepteur des LDL, du fait qu'il comporte de nombreux elements 
repetitifs. Plus de 20 anomalies differentes du recepteur des LDL ont ete 
repertoriees (Utermann, 1990). 

L'hypercholesterolemie familiale est l'un des rares troubles qui 
pourraient faire l'obj et d'un depistage genetique, bien que sa frequence soit 
bien en-deca des 5 %recommandes et qu'il existe des interventions (regime 
alirnentaire, medicaments) afin d'abaisser le cholesterol et de ralentir la 
progression de la maladie. II s'agit d'une maladie monogenique; par 
consequent, on pourrait faire le depistage des mutations dans le gene du 
recepteur des LDL. Cependant, comme it existe plus de 20 mutations 
differentes, on ne pourrait utiliser un seul et meme test pour deceler toutes 
les mutations possibles dans le gene du recepteur des LDL. Chaque cas 
devrait etre teste avec une serie de sondes, ce qui serait trop coUteux pour 
le depistage de masse. 

Apo A-I est la principale protein des HDL; c'est elle qui favorise 
l'elimination du cholesterol des parois arterielles. Des concentrations 
plasmatiques reduites de HDL et d'apo A-I ont ete liees a la coronaropathie 
prematuree; des taux de HDL faibles ont ete observes chez environ 58 % 
des malades frappes de coronaropathie (Ordovas et al., 1986). 
L'hypoalphalipoproteinemie familiale, caracterisee par un faible taux de 
HDL, est une maladie autosomique dominante qui entraine une 
predisposition a la coronaropathie prematuree. On a identifie un RFLP lie 
au gene de l'apo A-I. Ce polymorphisme est lie a l'hypoalpha-
lipoproteinemie familiale et a la coronaropathie prematuree (ibid.). La 
relation precise entre la concentration plasmatique de HDL et le RFLP est 
encore inconnue. 

Des anomalies genetiques du metabolisme des LDL peuvent egalement 
resulter de la liaison d'une glycoproteine de grande taille (apo (a)) a la 
fraction apo B-100 des LDL. Ce complexe, Lp(a), reagit peu avec le 
recepteur des LDL a la surface des cellules et, de ce fait, entraine une 
augmentation du taux de cholesterol sanguin. Les sept diverses formes 
d'apo(a) sont hereditaires des parents et influent sur le taux de Lp(a). 
Certains sujets ayant une concentration elevee en Lp(a) sont exposés a un 
risque accru de coronaropathie (Breckenridge, 1990). Encore une foss, 
meme si l'on parvenait a retrouver directement les genes en cause, 
l'heterogeneite genetique et la complexite du systeme les rendraient inutiles 
pour le depistage de masse. 
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Les facteurs environnementaux interviennent egalement dans la 
coronaropathie. Des etudes ont montre que le tabagisme est un 
determinant important de l'apparition de la coronaropathie. Chez les 
fumeurs, le risque de coronaropathie est plus de deux fois plus eleve que 
chez les non-fumeurs (Pathological Determinants of Atherosclerosis in 
Youth Research Group, 1990). Les societes d'assurances ont déjà fait 
connaitre leur reponse en ajustant les primes en fonction de cette 
contribution environnementale a la predisposition. 

Affections rhumatismales 
Les maladies articulaires inflammatoires multisystemiques causees 

par des mecanismes immunitaires aberrants constituent un sous-groupe 
d'affections touchant les structures du systeme musculo-squelettique. Ce 
sous-groupe comprend la polyarthrite rhumatoide, les spondylarthropathies 
et plusieurs maladies du tissu conjonctif comme le lupus erythemateux 
dissemine. Ces affections sont multifactorielles, puisqu'elles dependent a 
la fois de facteurs genetiques et de facteurs environnementaux. 

Le CMH est un regulateur determine genetiquement des reactions 
irnmunitaires. Le CMH code aussi bien les antigenes de classe I (HLA-A, -B 
et -C) intervenant dans la reponse des lymphocytes T cytotoxiques que les 
antigenes de classe II (HLA-D) jouant un role dans la reponse immunitaire. 
Les spondylarthropathies sont liees aux antigenes HLA de classe I. Les 
maladies auto-immunes comme la polyarthrite rhumatoide et le lupus 
erythemateux dissemine sont lides aux antigenes de classe II. 

Spondylarthropathies 
Les spondylarthropathies touchent surtout la partie centrale du 

systeme squelettique, et particulierement les articulations de la partie 
inferieure de la colonne vertebrale. Parmi les sous-groupes de spondy-
larthropathies figurent la spondylarthrite ankylosante et le syndrome de 
Reiter. 

La spondylarthrite ankylosante est une maladie chronique rencontree 
chez les jeunes adultes et caracterisee par des lesions inflanunatoires du 
squelette axial. Cette maladie se manifeste principalement par des 
douleurs dorsales et par une mobilite rachidienne reduite. Plus de 90 % 
des personnes atteintes de spondylarthrite ankylosante sont porteuses du 
type HLA-B27 (Arnett, 1986). Cependant, comme seulement 20 % des 
personnes porteuses du type HLA-B27 souffrent de la maladie, la specificite 
d'un test eventuel pour l'identification de ces personnes serait insuffisante 
pour justifier son emploi dans le cadre d'un programme de depistage. II est 
probable qu'un agent infectieux soft en cause dans la pathogenese, et que 
l'antigene de classe I B27 favorise une attaque a mediation cellulaire contre 
certains tissus particuliers. 

Le syndrome de Reiter se manifeste par des lesions de la peau, des 
muqueuses et des yeux, ainsi que par une atteinte musculo-squelettique. 
Cette affection est elle aussi liee au type HLA-B27 dans 75 % des cas. Elle 
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est &clench& par divers agents infectieux comme Salmonella, Yersinia et 
Campylobacter enteritis. Le role du type HLA-B27 n'est pas clair. 

Polyarthrite rhumatoide 
La polyarthrite rhumatoide est une affection inflammatoire chronique 

touchant de nombreuses articulations symetriques; elle peut donner 
naissance a des nodules sous-cutanes, et affecter les yeux, le coeur, les 
poumons et les nerfs. La predisposition genetique a la polyarthrite 
rhumatoide est liee a la region HLA-D du CMH. Le type HLA-DR4 est 
observe chez 70 % des personnes atteintes, et chez 28 % des personnes de 
race blanche non atteintes. D'autres regions HLA sont egalement fortement 
liees a la polyarthrite rhumatoide. Pour une personne qui porte ces types 
HLA specifiques, le risque de contracter la polyarthrite rhumatoide 
augmente d'environ 5 %. 

Lupus erythemateux dissemine 
Le lupus erythemateux dissemine est une affection inflanunatoire 

multisystemique caracterisee par la production de nombreux auto-
anticorps diriges contre les constituants cellulaires et seriques. L'antigene 
de classe II HLA-DR3 presente une forte relation avec le lupus 
erythemateux dissemine, puisqu'on le retrouve chez 50 % des personnes 
atteintes de cette maladie, et chez 25 % des personnes non atteintes. 

Les genes du systeme HLA seuls n'expliquent pas les affections 
rhumatismales. Une combinaison de facteurs genetiques (HLA et non HLA) 
et de facteurs environnementaux est necessaire. Les tests visant a 
reconnaitre les personnes predisposees a ces maladies en fonction de leur 
type HLA n'auraient pas une specificite ni une sensibilite suffisantes. 

Bronchopneumopathie chronique obstructive 
La broncopneumopathie chronique obstructive (BPCO) est une 

affection courante qui se caracterise habituellement par une obstruction 
progressive des votes respiratoires et par des antecedents d'inhalation 
d'irritants comme la film& de tabac. La BPCO peut etre subdivisee en 
deux entites cliniques differentes : la bronchite chronique et l'emphyseme. 
La bronchite chronique est define par ses sympt6mes cliniques comme une 
secretion excessive de mucus dans l'arbre bronchique entrainant une toux 
productive pendant au moans trois mois au cours de deux annees 
consecutives. Le diagnostic d'emphyseme est fonde sur des constatations 
anatomo-pathologiques, a savoir la destruction des parois alveolaires et la 
dilatation des espaces aeriens a l'extremite des bronchioles. Chez une 
personne atteinte de BPCO, les deux entites sont combines. 

L'alpha, -antitrypsine est un inhibiteur des proteases plasmatiques qui 
protege les tissus environnants des enzymes proteolytiques produites par 
les tissus enflammes. De nombreux alleles sont presents, parmi lesquels 
plusieurs produisent une enzyme a l'activite reduite; les heterozygotes, qui 
possedent un allele normal et un mutant, montrent une activite de 
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arantitrypsine serique qui se situe a mi-chemin entre celle des sujets 
homozygotes deficients et celle des sujets normaux. L'heterozygotie de 
n'importe quel allele mutant a activate reduite se rencontre chez 3 a 5 % de 
la population, tandis que l'homozygotie est tits rare. L'heterozygotie 
combine a des facteurs environnementaux peut augmenter le risque 
d'emphyseme et predisposer a l'apparition de la BPCO. Une personne qui 
presente un deficit en arantitrypsine peut etre plus sensible a la furnee du 
tabac qu'une personne dont la concentration est normale. On peut faire le 
depistage du gene en question au niveau de l'ADN. Le gene est 
suffisamment frequent pour faire l'objet d'un depistage de masse. Pour 
eviter de faire du tort a leurs poumons, ces personnes ne devraient jamais 
fumer ni vivre dans un environnement pollue. Il serait difficile de justifier 
qu'on effectue un tel depistage en milieu de travail puisque de reduire les 
causes environnementales serait benefique a tous. La pollution de l'air est 
malsaine pour les travailleurs. Une fois le milieu de travail assaini dans la 
mesure du possible, on peut aussi doter les travailleurs d'appareils de 
protection. Dans certains milieux de travail, une fois ces mesures prises, 
on pourrait envisager le depistage a la condition que les travailleurs reperes 
puissent etre affectes a un autre emploi, sans baisse de salaire ni perte 
d'aucune sorte. 

Surdite induite par les antibiotiques 
Les aminosides forment une classe d'antibiotiques comprenant la 

streptomycine, la kanamycine, la gentamicine, la tobramycine et la 
neomycin; ces antibiotiques peuvent provoquer une perte de l'audition. 
Certaines personnes ont contracts une surdite induite par les antibiotiques 
de type aminoside apres traitement avec des doses normales pendant un 
court laps de temps. Ce fait, auquel s'ajoute celui que l'on a signale des 
agregations de cas de surdite de ce genre dans certaines familles, donne a 
penser que la sensibilite de certaines personnes a cette classe 
d'antibiotiques pourrait etre determinee genetiquement. Un mode de 
transmission autosomique dominant serait possiblement en cause (Hu 
et aL, 1991). La faible frequence du gene et son expression irreguliere en 
font un mauvais candidat pour le depistage, meme dans l'eventualite peu 
probable ofi l'on parviendrait a le localiser. 

Maladie de Creutzfeldt-Jakob 
La maladie de Creutzfeldt-Jakob est une affection cerebrale 

degenerative rare causee par une infection virale lente. Une demence 
progressive s'installe, accompagnee d'une perte de maitrise des 
mouvements involontaires et automatiques. La maladie frappe le plus 
souvent les adultes dans la cinquantaine, et la mort survient 
habituellement dans les deux arinees qui suivent l'etablissement du 
diagnostic. On ne connait aucun traitement. On a formule l'hypothese que 
l'apparition de cette maladie chez certaines personnes etait attribuable 



Depistage des genes influent sur la predisposition a des maladies courantes 71 

une variation de la sequence d'un des genes codant des proteins, qui 
rendait la personne plus sensible aux infections (Collinge et at., 1991). En 
raison de la faible frequence de la maladie, it semble peu probable que le 
gene presume devienne un Jour un candidat approprie pour le depistage de 
masse. 

Discussion 

De nombreuses maladies courantes dans notre societe, comme les 
cancers, les troubles psychiatriques et les maladies cardiaques, sont 
multifactorielles; elks sont dues a l'interaction de plusieurs facteurs 
genetiques entre eux, et avec des facteurs environnementaux. Grace a 
l'avenement de nouvelles methodes d'identification des genes et d'analyse 
de l'ADN, les chercheurs commencent a reconnaitre quelques-uns des 
facteurs genetiques qui interviennent dans ces maladies. Cependant, ces 
genes ne font que conferer une predisposition a ces maladies; sans 
interaction avec des facteurs environnementaux, ils ne suffisent pas pour 
provoquer la maladie. Cette interaction est mal connue et, bien que 
certains facteurs environnementaux, comme la fumee de tabac et les 
regimes alirnentaires riches en matieres grasses, aient ete reconnus comme 
predisposant a certaines maladies, la plupart restent inconnus. 

Reconnaltre les facteurs genetiques intervenant dans les maladies 
multifactorielles, c'est avoir la possibilite de determiner la predisposition a 
ces maladies, dans le but de les prevenir ou de les trailer plus rapidement. 
C'est egalement ouvrir la porte a une discrimination possible a regard des 
porteurs de genes de predisposition de la part des societes d'assurances, 
des employeurs et des pairs, a moins que les renseignements genetiques ne 
soient proteges. Le present rapport traite des possibilites des programmes 
de depistage des genes de predisposition, a savoir quels criteres permettent 
d'affirmer qu'un gene de predisposition convient au depistage de masse, 
quels genes de predisposition ont ete identifies, ou le seront vraisem-
blablement dans un avenir previsible, et lesquels de ces genes, le cas 
echeant, pourralent convenir au depistage de masse. 

Pour qu'il soit un candidat approprie au depistage a l'echelle de la 
population, un gene qui accroit la predisposition a une maladie dolt 
posseder les caracteristiques suivantes : 

On devrait disposer d'une certaine forme d'intervention pour 
prevenir la maladie ou, du moins, en reduire la gravite. Ainsi le 
depistage des genes qui augmentent la predisposition au DID ne 
serait-il pas justifie, puisqu'on ne peut pratiquement Pen faire 
pour prevenir l'apparition de la maladie. 

Le gene faisant l'objet du depistage dolt accroitre la predis-
position d'une maniere substantielle. Un gene qui ferait passer 
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de 1 a 5 % la probabilite qu'un porteur contracte la maladie ne 
constituerait pas un bon candidat pour le depistage. L'idee 
meme de proceder au depistage d'un gene qui ne provoque pas 
toujours la maladie, mais qui ne fait qu'etablir une certaine 
probabilite de contracter celle-ci, souleve de serieuses 
preoccupations. 	Des etudes-pilotes prudentes devraient 
demontrer que les avantages l'emportent sur les inconvenients 
avant qu'un tel depistage de masse ne soit entrepris, 
particulierement en ce qui a trait au diagnostic prenatal. Il 
n'existe, a l'heure actuelle, aucune affection de ce type qui 
semblerait se preter au depistage. 

Il doit etre assez frequent dans la population pour justifier la 
mise sur pied d'un programme de depistage. Il ne vaut pas la 
peine de faire du depistage aupres d'un grand nombre de 
personnes pour deceler, par exemple, une personne predisposee 
sur 10 000. On a propose une frequence de 5 %, mais le chiffre 
optimal dependrait de nombreux autres facteurs. 

La maladie dolt etre assez grave pour justifier la mise sur pied 
d'un programme de depistage. Par exemple, une plus grande 
predisposition a regard d'une maladie sans gravite ne justifierait 
pas un tel programme, alors que la coronaropathie le pourrait. 

La valeur predictive du gene de predisposition devrait trouver un 
equilibre optimal entre le fait d'avoir trop de resultats faussement 
positifs, ce qui necessiterait de nouveaux tests et causerait une 
angoisse inutile pour les personnes concernees, et trop de 
resultats faussement negatifs, ce qui risquerait de laisser 
echapper des cas possibles. L'heterogeneite genetique, qui est 
caracteristique des maladies multifactorielles, ajoute au 
probleme. 

Le gene de predisposition doit etre identifiable par une 
modification dans le gene, qui peut etre detect& par la sonde 
appropriee. L'heterogendite genetique peut necessiter l'emploi de 
plusieurs sondes (comme dans le cas de la fibrose kystique), ce 
qui augmente les colts du depistage. Les genes qui sont detectes 
par liaison ou par association a des marqueurs externes (comme 
la choree de Huntington) ne conviennent pas au depistage de 
masse, parce qu'ils necessitent une analyse des families et non 
des individus. 

Les avantages doivent etre evidents et le colt du programme 
assez bas pour justifier que les fonds y soient affectes plutifit qu'a 
un autre programme. Le test doit etre simple, peu coateux et 
fiable. Dans l'estimation du colt, it ne faut pas uniquement 
calculer les depenses necescaires pour le test, mais it faut tenir 
compte d'autres colas relies au programme : campagnes de 
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sensibilisation indispensables, services de consultation et 
strategies de prevention recommandees. On devra prendre en 
consideration l'angoisse engendree par les tests, le consentement 
eclair& la protection de la vie privee et, sans aucun doute, les 
coats relies a nombre de consequences indirectes, dont des 
mesures visant a proteger les porteurs de genes de predisposition 
contre la discrimination de la part des employeurs, des 
assureurs, des organismes gouvernementaux et des pairs. 

Cet examen des genes de predisposition identifies jusqu'a present a 
revele qu'aucun ne remplit tous les criteres justifiant la mise sur pied d'un 
programme de depistage de masse, bien que certains puissent etre utiles 
pour un depistage au sein des families dont certains membres sont atteints 
d'une mutation. 

Les genes de predisposition sont difficiles a identifier, leur recherche 
necessitant l'etude de plusieurs grandes families. C'est comme chercher 
une aiguille dans un champ de bottes de foin (on dispose de tres peu 
d'indices pour orienter la recherche, alors qu'il existe des milliers d'endroits 
possibles ou chercher). Quelques personnes ont subi des modifications 
internes qui peuvent etre deceldes par analyse de l'ADN. Les genes 
n'indiquent pas qui aura la maladie, mais seulement les personnes qui sont 
plus predisposees a l'avoir. Par definition, ils n'ont pas une grande valeur 
predictive; ils changent simplement la predisposition a etre affecte d'un 
trouble quelconque. Il n'est donc pas etonnant que des programmes de 
depistage de masse des genes de predisposition n'aient pas etc mis sur 
pied. Il est important de noter que le projet de recherche sur le genome 
humain ne permettra sans doute pas d'identifier des genes plus 
admissibles a un programme de depistage que ceux que l'on connait déja. 
Le depistage de masse renferrne neanmoins la possibilite de benefices 
commerciaux. Aux Etats-Unis, des societes pharmaceutiques s'emploient 
a rechercher les genes responsables de maladies courantes dans le but 
avoue de decouvrir des agents therapeutiques grace a une meilleure 
comprehension de la pathogenic. Beaucoup croient que des pressions 
s'exerceront en vue de depistages de masse. Il est donc important que des 
lignes directrices et des criteres soient etablis avant leur utilisation 
(Holtzman, 1989). 

Il est egalement peu probable qu'on localisera des genes qui ont pour 
effet d'accroitre des qualites « souhaitables » comme la longevite, 
l'intelligence ou la bonte. Quel que soft le fondement genetique de ces 
traits, il doit faire intervenir un grand nombre de genes, dont chacun n'a 
qu'une action limitee, ce qui ne les rendra pas faciles a localiser. 

Ces questions sont tres serieuses, car elles s'appliquent non seule-
ment aux genes de predisposition, mais egalement a un certain nombre de 
genes uniques d'expression reguliere, dont certains se preteraient a un 
depistage de masse. Elles comprennent la possibilite de discrimination 
que pourraient exercer les employeurs, les assureurs, les organismes 
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gouvernementaux et les pairs a l'endroit des porteurs de genes de 
predisposition. Cette question devrait faire l'objet d'un debat tres serieux 
visant a determiner les mesures sociales qui peuvent, ou qui devraient, etre 
prises pour proteger les porteurs de genes de predisposition contre la 
discrimination. Cela &passe toutefois l'objet de ce rapport, qui etait de 
decrire ce qui peut etre fait a l'heure actuelle et ce qui se dessine a l'horizon 
en ce qui a trait au depistage des genes de predisposition. 

Le diagnostic prenatal est un domaine oil le depistage des genes de 
predisposition pourrait trouver une application en matiere de techniques 
de reproduction, lesquelles relevent du mandat de la Commission. Jusqu'a 
present, le diagnostic prenatal n'est effectue que dans les cas ou la 
probabilite pour le fcetus d'avoir une maladie grave est elevee. La plupart 
des maladies faisant l'objet du diagnostic prenatal sont presentes a la 
naissance ou apparaissent tot durant l'enfance. Recemment, les tests de 
prevision par l'analyse de l'ADN ont rendu possible l'identification des 
individus porteurs d'un gene qui entrainera une maladie plus tard au cours 
de la vie, l'exemple classique etant la choree de Huntington. Le diagnostic 
prenatal est done possible pour ce genre de maladie. Les aspects ethiques, 
et meme juridiques, de l'application du diagnostic prenatal a un gene qui 
n'entrainera une maladie que plus tard au cours de la vie suscitent une 
vive preoccupation parmi les geneticiens et d'autres (Cooke, 1993). En 
raison de cette preoccupation, des lignes directrices sont en voie 
d'elaboration (Harper et aL, 1990). L'application d'un test prenatal dans le 
cas d'un gene qui n'annonce pas de facon vraisemblable (95 %) une maladie 
a apparition tardive, mais seulement une probabilite accrue de contracter 
celle-ci, n'a pas ete serieusement proposee. Il existe des reticences 
serieuses quanta cette possibilite, et certains geniticiens sont convaincus 
que ce serait hautement inapproprie (Harper et Clarke, 1990). II n'en 
demeure pas moires que la possibilite existe, et que le nombre de maladies 
possiblement admissibles au diagnostic prenatal augmentera au fur et a 
mesure que les genes de predisposition seront reperes. 

L'idee de pratiquer le diagnostic prenatal pour un gene dont la 
detection peut entrainer l'avortement d'un fcetus, qui n'aurait peut-etre 
jamais ete affect& semble injustifiee. Les geneticiens et d'autres 
s'interrogent pour savoir quelle dolt etre la gravite d'une maladie pour 
justifier le depistage prenatal. Il semble y avoir un consensus parmi ceux 
qui travaillent dans le domaine selon lequel le depistage prenatal des genes 
qui ne font qu'accroitre la predisposition a une maladie n'est pas justifie et 
ne doit pas etre pratique. On dolt favoriser une plus grande sensibilisation 
du public et le debat au sujet de ces questions. 
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Conclusion 

L'analyse de 1'ADN permet d'identifier une nombre croissant de genes 
qui augmentent la predisposition a une maladie donne, c'est-a-dire que les 
porteurs de ces genes risquent davantage d'avoir la maladie. On s'inquiete 
du fait que des programmes de depistage de masse, mis sur pied pour 
reconnaitre les personnes porteuses de genes de predisposition, dans le but 
de permettre a ces personnes de mettre en application des mesures de 
prevention, aient egalement pour consequence possible de les rendre des 
victimes eventuelles de discrimination de la part des employeurs, des 
assureurs, des organismes gouvernementaux et de leurs pairs. 

D'apres les criteres qui definissent ce qui constitue un programme de 
depistage de masse efficace, aucun des genes de predisposition identifies 
jusqu'a present ne serait un candidat valable pour le depistage, et ce en 
grande partie a cause de sa faible valeur predictive, de la correlation faible 
de la maladie et de l'heterogeneite genetique. Par consequent, il est peu 
probable que des programmes de depistage de masse voient le jour pour 
des genes qui ne font qu'accroitre la predisposition a des maladies. 

Par contre, certains genes de predisposition conviennent pour le 
depistage au sein des families des personnes atteintes d'une mutation, et 
quelques-uns sont utilises de cette maniere. Sans la protection adequate 
des renseignements genetiques, cette pratique pourrait susciter de la 
discrimination envers les porteurs de ces genes, comme cela pourrait etre 
le cas des maladies monogeniques de forte penetrance comme la choree de 
Huntington. Meme en i'absence de depistage genetique, les societes 
d'assurance utilisent déjà les antecedents familiaux pour raj uster les 
primes des personnes exposees a un risque accru du fait que la maladie est 
presente dans leur famille. II faudra trouver une facon de concilier les 
droits et les responsabilites des differentes parties en cause. 

La question se pose de savoir si la societe approuverait le recours au 
diagnostic prenatal pour deceler des genes qui ne font qu'accroitre la 
probabilite de contracter une maladie grave, sans la provoquer de facon 
certaine. La plupart des geneticiens n'approuveraient pas une telle 
demarche, et les lignes directrices actuelles laissent entendre qu'elle serait 
contraire aux regles d'ethique. On pourrait conclure que les tests prenatals 
visant a deceler des genes de predisposition constituent une application du 
diagnostic prenatal qui comporte de tels dangers et si peu de benefices 
qu'elle ne devrait pas etre autorisee. 
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Les preferences concernant le sexe de ses 
enfants et les perspectives de recours 

au choix du sexe 

Martin Thomas 

• 
Abreg6 

Ce rapport decrit les resultats d'une recherche empirique sur 
l'utilisation des methodes permettant aux Canadiens et aux Cana-
diennes de choisir le sexe de leurs enfants. 

Un modele predictif integre les donnees sur les variables 
suivantes : les preferences concernant le sexe de ses enfants, la 
sensibilisation de la population aux methodes de predetermination et de 
determination du sexe, la volonte de recourir a la predetermination ou 
a l'avortement pour choisir le sexe, la fiabilite des methodes, etc. 

La fiabilite des methodes a ete determine grace a une recension 
des ecrits professionnels pertinents. La plupart des methodes de 
predetermination sont probablement inefficaces. 

Les donnees sur les attitudes ont ete tirees d'un sondage national 
realise a cette fin. Elles ne irevelent aucune preference generale 
concernant le sexe des enfants chez les femmes et une tres legere 
preference pour les garcons chez les hommes. Elles indiquent de fawn 
concluante que le desir d'avoir au moans un enfant de cheque sexe 
constitue la valeur la plus repandue et la mieux ancree. A quelques 
rares exceptions pros, it s'agit du seul motif pour lequel on recourrait a 

Cette (Rude a ete realisee pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en 
mai 1992. 
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la predetermination. Pres du quart des repondants et des repondantes 
acceptent d'envisager cette solution. 

Presque personne n'envisage le recours a l'avortement comme 
moyen de choisir le sexe meme s'il existe, pour decouvrir le sexe du 
foetus, des methodes quasi infaillibles. 

Le modele predictif illustre une redondance des facteurs qui exclut 
a toutes fins utiles tout desequilibre de la repartition. Ces facteurs 
comprennent une preference generalisee macs negligeable concernant le 
sexe et l'inefficacite des methodes de predetermination que les personnes 
sont pretes a utiliser. 

Introduction 

Objectif 
Le present rapport decrit les resultats de la recherche sur les 

eventuelles consequences du fait que les Canadiens et les Canadiennes 
aient eventuellement recours a diverses methodes pour choisir le sexe de 
leurs enfants. Il presente le fondement empirique des variables prises en 
compte et formule des predictions fondees sur des extrapolations a partir 
des dormees recueillies. Bien entendu, les conclusions concernant l'avenir 
ne s'inspirent pas uniquement de ces donnees; elles prennent aussi en 
consideration d'autres variables jugees pertinentes, ayant trait, par 
exemple, au comportement humain ou a d'eventuels changements d'ordre 
technologique. Le present rapport examine rigoureusement ces hypotheses. 

Le desequilibre dans la repartition des sexes pouvant resulter de la 
possibilite de choisir le sexe des enfants a naitre risque d'avoir des 
consequences extremement nefastes pour notre societe. C'est ainsi que les 
chercheurs, les concepteurs de la politique sociale et la population en 
general sont de plus en plus inquiets des effets possibles d'un libre recours 
a des methodes permettant le choix du sexe, au fur et a mesure qu'elles se 
developpent et deviennent abordables. Toutefois, la possibilite que le 
gouvernement tente de reglementer cette pratique ou tout autre aspect de 
ractivite genesique apparait, a juste titre, tout aussi preoccupante. 

Le debat actuel sur le recours a des methodes permettant le choix du 
sexe se fonde non seulement sur les divergences d'ordre ethique en ce qui 
concerne les consequences sociales d'un desequilibre entre le nombre de 
filles et de garcons, macs egalement sur les differentes hypotheses quant 
la nature et a l'etendue du desequilibre que pourrait engendrer l'utilisation 
de telles methodes. Il est important de soumettre ces hypotheses a un 
examen systematique et rigoureux de facon a &later le debat et a resoudre 
plus aisement les problemes souleves. 

Les consequences sociales d'un desequilibre dans la repartition des 
sexes ne sont qu'un aspect de la question. Il faut aussi s'interroger sur les 
effets possibles d'une preference des couples pour les enfants d'un sexe en 
particulier, sur leur connaissance des methodes disponibles pour le choix 
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du sexe et leur desir de les utiliser, sur la fiabilite et l'accessibilite des 
methodes disponibles, ainsi que sur le desequilibre eventuel entre le 
nombre de filles et de garcons et sur les consequences sociales de ce 
desequilibre. 

Bien des ecrits sur ces questions, et particulierement les ecrits 
theoriques, s'interessent exclusivement a ce dernier aspect et semblent 
presupposer que la possibilite de choisir le sexe des enfants entrainera 
inevitablement la naissance d'un nombre disproportionne de garcons. 
Cette hypothese est couramment avancee et rarement soumise a un 
examen critique. Toutefois, ii n'e)dste pratiquement aucune donne propre 
a la population canadienne justifiant une telle hypothese ou toute autre 
hypothese concernant les tendances et l'etendue du desequilibre dans le 
nombre de garcons et de filles qui pourrait decouler de l'accessibilite aux 
methodes de choix du sexe des enfants a naitre. 

Il n'est pas tres satisfaisant de tirer des conclusions sur les 
consequences sociales que peut entrainer la preference pour le sexe des 
enfants en se limitant a la seule etude des liens entre ces consequences et 
la repartition inegale entre les deux sexes. Dans le meilleur des cas, la 
dernarche peut s'averer inefficace dans la mesure oii l'ensemble de la 
recherche repose sur une premisse qui risque de se reveler fausse. En 
mettant les choses au pire, cette demarche peut s'averer nuisible si elle 
affirme, a tort, l'absence ou l'existence d'un risque pour la societe. Il peut 
se produire un desequilibre dans la repartition des sexes macs ni les 
tendances, ni l'importance de ce desequilibre — et encore moms ses 
consequences possibles — ne doivent etre erigees en articles de foi si leur 
fondement empirique ne peut etre etabli. 

Toute hypothese concernant la frequence d'utilisation des methodes 
permettant de choisir le sexe dolt s'appuyer sur des etudes des preferences 
exprimees par les couples quant au sexe de leurs enfants, de la 
connaissance qu'ils ont des methodes a leur disposition et de leur desir de 
les utiliser. En outre, toute consideration sur la gravite et les tendances du 
desequilibre dans la repartition des sexes dolt se fonder sur l'information 
disponible concernant la frequence probable d'utilisation de ces methodes 
et leur fiabilite. Enfin, toute analyse des consequences sociales d'un 
desequilibre entre le nombre de filles et le nombre de garcons doit tenir 
compte de la nature meme de ce desequilibre. 

Cela ne signifie pas que toute recherche scientifique doive 
necessairement etre precedee d'une verification du lien de cause a effet 
anterieurement constate. Cela signifie plutot que, dans les cas oii les 
hypotheses sont discutables et verifiables, les arguments qui militent en 
faveur d'une telle verification sont encore plus convaincants. Il devient 
alors logique de verifier d'abord les questions ayant trait a la preference 
exprimee par les couples, a la connaissance qu'ils ont des methodes e..ids-
tantes, a leur desir de les utiliser, a la fiabilite des methodes utilisees, etc. 



82 Les techniques de choix du sexe et le DPN 

Portee de retude 

Methodes de choix du sexe 
Il existe cinq methodes permettant d'influer sur les chances d'un 

couple d'avoir un enfant de l'un ou de l'autre sexe. (Les deux premieres 
sont souvent qualifiees de methodes de « predetermination » parce qu'elles 
irnpliquent des actions prealables a la conception.) Ce sont 

La predetermination du sexe dans laquelle la fecondation de 
l'ovule est effectude in vivo et qui comporte une tentative de 
favoriser la fecondation par un type de spermatozoides; 

La predetermination du sexe dans laquelle la fecondation de 
l'ovule est effectuee in vitro et qui comporte l'implantation d'un 
embryon du sexe desire dans le sein de la mere; 

Le choix du sexe en provoquant un avortement apres avoir 
determine le sexe du foetus; 

L'adoption selective en fonction du sexe du bebe; 

Le fait d'offrir son propre enfant en adoption s'il n'est pas du sexe 
desire. 

Le present rapport ne s'interesse pas a toutes ces methodes. La 
predetermination in vivo releve directement des progres realises dans les 
techniques de reproduction qui en font une methode prometteuse meme si 
elle n'est pas encore tres fiable pour le moment. Ces progres laissent 
presager un pourcentage plus eleve de tentatives de predetermination au 
cours des prochaines annees, au fur et a mesure que les methodes de 
predetermination deviendront de plus en plus fiables et accessibles et que 
la population les connaitra et les acceptera mieux. La fiabilite des 
techniques permettant le choix du sexe revel une tres grande importance 
lorsqu'il s'agit d'essayer de prevoir le desequilibre possible dans la 
repartition des sexes; de plus, les avis concernant la fiabilite des differentes 
methodes disponibles varient considerablement. 

Le present rapport comporte egalement une evaluation de la fiabilite 
des methodes de predetermination jugees suffisamment connues, 
suffisamment populaires ou suffisamment credibles pour etre incluses dans 
le modele predictif. Cette evaluation se fonde sur une analyse des textes 
scientifiques portant sur le choix du sexe. 

La deuxieme methode, la fecondation in vitro (FIV), a ete utilisee avec 
un succes mitige pour realiser des conceptions qui auraient autrement ete 
problematiques. 	Cette methode a rarement, sinon jamais, servi 
principalement a choisir le sexe de l'enfant. Lorsque la conception 
naturelle n'est pas un probleme, la methode peut servir de methode de 
predetermination macs elle n'est pas tres utile; le sexe de l'embryon peut 
etre determine de maniere infaillible, macs it demeure encore difficile 
d'obtenir une grossesse viable in vitro. Il y a tres peu de chances pour que 
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les futurs parents optent pour cette methode, non seulement parce qu'elle 
est inefficace, macs aussi parce qu'il s'agit d'une methode invasive, peu 
commode et fort coliteuse. C'est pourquoi la presente recherche n'entend 
pas s'attarder aux attitudes de la population concernant la FlV comme 
moyen de choisir le sexe de l'enfant. 

La troisieme methode, soit ravortement, s'inscrit egalement dans le 
cadre des techniques de reproduction et est explicitement analysee dans le 
present rapport. D'eventuels progres techniques pourraient rendre la 
determination du sexe plus rapide, plus facile, moires coilteuse et moires 
inconfortable pour la mere (qui pourrait y recourir plus tot durant la 
grossesse), done plus frequemment utilisee. Ce faisant, it se peut que les 
futurs parents aient plus souvent recours a l'avortement pour choisir le 
sexe de leur enfant. Comme la fiabilite des differentes methodes utilisees 
pour decouvrir le sexe du foetus est generalement reconnue, it n'apparait 
pas necessaire d'entreprendre une analyse des articles et ouvrages traitant 
de cette question. 

L'adoption n'est pas une question directement rattachee a revolution 
des techniques de reproduction et ne peut entrainer aucun desequilibre 
dans la repartition des sexes; elle ne figure done pas parmi les objets 
premiers de la presente recherche. Certaines donnees ont toutefois ete 
reunies sur le desir des gens d'adopter des enfants dans diverses 
circonstances; l'objectif etait de faciliter rinterpretation de donnees du 
meme ordre sur leur desir d'avoir recours a la predetermination ou a la 
determination du sexe du foetus et, par la suite, a l'avortement. 

Quant a la derniere methode proposee, it est tellement rare que les 
Canadiens et les Canadiennes soient prets a offrir leur enfant en adoption 
parce qu'il n'est pas du sexe souhaite que l'effet d'un tel comportement sur 
la societe ne peut etre que negligeable. Cette fagon de choisir le sexe de 
l'enfant ne sera done pas etudiee. 

Donnees concernant les attitudes 
Le present rapport s'inspire largement des donnees recueillies lors 

d'une premiere enquete sur les attitudes des Canadiens et des Canadiennes 
a regard de la possibilite de choisir le sexe de leurs enfants. Les correlats 
des differentes preferences exprimees par la population canadienne sont 
&finis et compares a ceux d'autres societes. Cette demarche ne releve pas 
d'une methode en particulier mais les donnees ainsi recueillies permettent 
de mieux comprendre et d'evaluer les utilisations possibles des methodes 
de predetermination et de determination du sexe du foetus ainsi que de 
ravortement selectil 

L'enquete s'interesse egalement a ce que pense la population de la 
possibilite de choisir le sexe des enfants et a ce qu'elle connait des 
methodes disponibles. En ce qui a trait aux methodes de predetermination 
et a leur eventuelle utilisation au Canada, cette recherche permet d'etablir 
le degre de connaissance qu'ont les Canadiens et les Canadiennes des 
principales techniques de predetermination et de cerner les circonstances 
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dans lesquelles elles pourraient etre utilisees en etablissant des liens entre 
les caracteristiques demographiques de divers groupes, d'une part, et la 
connaissance qu'ils ont de ces methodes et leur desir de les utiliser, d'autre 
part. L'enquete reunit egalement des renseignements sur la frequence 
d'utilisation des differentes methodes de predetermination du sexe des 
enfants et sur le taux de reussite de chacune. Les chercheurs et les 
chercheuses posent toutefois d'emblee que rechantillon ne permettra 
probablement pas d'isoler plus qu'une petite poignee de Canadiens et de 
Canadiennes ayant deja eu recours a la predetermination ou a l'avortement 
selectif. 

En ce qui concerne cette derniere methode, le rapport tente d'estimer 
le degre de connaissance qu'ont les Canadiens et les Canadiennes des 
methodes de determination du sexe du foetus et leur desir d'y avoir recours 
avec l'intention d'utiliser par la suite l'avortement selectif. 

Le modele predictif tient compte des donnees reunies sur les attitudes 
de la population canadienne a regard de ces deux fagons de choisir le sexe 
des enfants et sur la fiabilite des methodes utilisees afin d'estimer leur 
impact eventuel sur l'ordre de grandeur et les tendances du desequilibre 
dans la repartition des sexes. 

Modele predictif : Consequences !lees a la possibilite de 
choisir le sexe de ('enfant 

Un modele predictif, qui tient compte des variables bees a l'utilisation 
des methodes de choix du sexe et qui permet d'en evaluer les conse-
quences, a ete elabore. Quoique presente sous une forme rudimentaire, it 
peut etre adapte aux differents renseignements disponibles. 

Pour etre en mesure de prevoir les tendances et l'importance du 
desequilibre dans la repartition des sexes pouvant decouler de la possibilite 
d'avoir recours a des techniques de choix du sexe, 11 faut disposer des 
donnees suivantes : 

La proportion de grossesses planifiees; 

Le pourcentage de filles et de garcons en l'absence de toute 
tentative de choisir le sexe de l'enfant; 

La proportion de la population qui desire avoir un ou des enfants, 
qui peut en avoir, qui connait l'existence des techniques de choix 
du sexe, qui a une preference pour un sexe (de telle sorte que le 
rapport filles-garcons pourrait s'en trouver modifie) et qui est 
prete a recourir aux dites techniques pour avoir le nombre de 
fines et de garcons desire. 

La fiabilite de chacune des techniques pouvant etre utilisees pour 
essayer d'avoir une fille; 
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5. 	La fiabilite de chacune des techniques pouvant etre utilisees pour 
essayer d'avoir un garcon. 

Un article recent sur le choix du sexe des enfants a tente d'etablir 
l'importance du desequilibre eventuel entre les sexes en integrant ces 
variables disparates; macs les donnees utilisees provenaient de diverses 
etudes déjà parues : les donnees sur la preference avaient ete puisees dans 
un echantillon donne, celles sur le desir d'utiliser certaines methodes dans 
un autre, etc'. L'exactitude d'une telle methode depend de la connaissance 
que nous avons de la correlation entre les variables. Comme nous 
possedons peu de renseignements sur cette correlation — par exemple, 
entre la preference pour un sexe et le desir d'avoir recours a certaines 
techniques pour determiner le sexe de l'enfant a naitre — un modele 
predictif qui se servirait de donnees s'appliquant a une seule et meme 
population serait plus utile. Cette derniere consideration est fort 
importante dans la mesure ou it existe peu de donnees sur l'une ou l'autre 
de ces variables pour la population canadienne et encore moires sur 
chacune d'entre elles pour un seul et meme echantillon. Pour ces 
variables, les donnees proviennent d'enquetes menees aupres de la 
population et sont integrees dans le modele predictif. 

La logique du modele predictif n'est pas compliquee; it s'agit 
simplement d'être capable d'estimer le pourcentage de nouveau-nes 
appartenant a l'un des deux sexes en additionnant les pourcentages de 
nouveau-nes de ce sexe dans chacune des categories de naissances qui 
s'excluent mutuellement et qui, ensemble, constituent la totalite des 
naissances enregistrees. Il existe quatre categories de naissances : les 
naissances resultant d'une grossesse non planifiee; les naissances issues 
d'une grossesse planifiee macs sans choix du sexe de l'enfant; les tentatives 
fructueuses d'avoir une fille et les tentatives infructueuses d'avoir un 
garcon. Ces categories tiennent tout simplement compte du fait que 
certaines grossesses sont planifiees et d'autres pas; les grossesses non 
planifiees ne comportent aucune tentative de predetermination du sexe; les 
grossesses planifiees peuvent comporter ou non une telle tentative; la 
preference exprimee va tantost a un fils, tantOt a une fille; et le choix du 
sexe reussit ou echoue. 

Afire de simplifier la description du modele et de clarifier le rapport 
mathematique, les categories sont decrites a l'aide de symboles. (La 
formule peut servir a calculer la proportion de garcons ou de filles; elle 
permet d'etablir le pourcentage de nouveau-nes de sexe 	Voici la 
liste des symboles utilises : 

F 
	

Proportion de nouveau-nes de sexe 
feminin 

I 
	

Proportion de tous les nouveau-nes 
resultant d'une grossesse planifide 
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Proportion de tous les nouveau-nes 
resultant d'une grossesse non 
planifiee 
Proportion de grossesses planifides 
avec choix du sexe 
Proportion de grossesses planifides 
sans choix du sexe 
Proportion de nouveau-nes de sexe 
feminin en l'absence de tentative de 
choisir le sexe 
Proportion de tentatives de choisir le 
sexe qui visent la naissance d'une 
fille 
Proportion de tentatives de choisir le 
sexe qui visent la naissance d'un 
garcon 
Proportion de tentatives fructueuses 
d'avoir une fine 
Proportion de tentatives fructueuses 
d'avoir un garcon 
Proportion de tentatives infructu-
euses d'avoir un garcon (c.-a-d., 
naissance d'une fille) 

Par consequent, la proportion de fines dans chacune des quatre 
categories peut etre exprirnee a l'aide de symboles, de la facon suivante : 

Proportion de nouveau-nes de sexe 
feminin issus d'une grossesse non 
planifiee 

Proportion de nouveau-nes de sexe 
feminin issus d'une grossesse pla-
nifiee sans choix du sexe 

Proportion de nouveau-nes de sexe 
feminin issus d'une tentative infruc-
tueuse d'avoir une fille 

Proportion de nouveau-nes de sexe 
feminin issus d'une tentative infruc-
tueuse d'avoir un garcon 

Et l'equation de prediction, qui fait la somme de tous ces elements, peut se 
lire comme suit : 

F = (1 - I)(FN) + (I)(1 - S)(FN) + (I)(S)(SF)(RF) + (I)(S)(1 - SF)(1 - RM) 

II s'agit la de la representation la plus elementaire du modele. Mais meme 
sous cette forme simplifide, elle peut servir a illustrer l'incidence lirnitee de 

(1 - I) = 

(1 - S) = 

FN = 

SF = 

(1 - SF) = 

RF = 

RM = 

(1 - RM) = 

(1 - 1)(FN) = 

(1)(1 - S)(FN) = 

(1)(S)(SF)(RF) = 

(1)(S)(1 - SF)(1 - RM) = 
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chacune des variables, telle que la preference pour tel sexe, sur le 
desequilibre prevu dans la repartition des sexes. 

Il est bien evident que certaines circonstances ont pour effet d'exclure 
toute possibilite de desequilibre dans cette repartition. L'une de ces 
circonstances n'a rien a voir avec la methode choisie: aucun desequilibre 
dans la repartition des sexes ne risque de se produire si l'indice de 
preference est neutre, peu importent les caracteristiques des methodes 
disponibles. Les autres circonstances sont inherentes aux methodes elles-
memes. Par exemple, si une methode s'avere inefficace qu'il s'agisse de 
choisir une fille ou un garcon, aucun desequilibre dans la repartition des 
sexes ne peut decouler de son utilisation, quelle que soft la valeur des 
autres variables pertinentes. En outre, le fait de ne pas connaitre une 
methode ou de ne pas souhaiter rutiliser rend impossible tout changement 
dans le rapport filles-garcons a la naissance qui pourrait etre attribue 
cette methode. L'a)dome de base est qu'aucun desequilibre ne se produira 
A moms que toutes les variables pertinentes n'aient des valeurs qui 
favorisent l'avenement d'un tel desequilibre. 

Quelques variantes possibles du modele sont analysees dans une 
autre section de retude et appliquees aux donnees disponibles. 

Efficacite des methodes de predetermination du sexe 

Pertinence 
Les modeles concus pour predire avec precision un desequilibre dans 

la repartition des sexes doivent integrer des donnees sur la fiabilite des 
methodes utilisees pour tenter de choisir le sexe des enfants a naitre. La 
question de la fiabilite des diverses methodes de choix du sexe de l'enfant 
— qu'il s'agisse de predetermination ou de determination du sexe suivie de 
l'avortement — va egalement de soi. Toutefois, la majorite des ecrits sur 
le desequilibre dans la repartition des sexes ont accorde peu d'attention 
aux articles et aux ouvrages traitant de la fiabilite des techniques. Comme 
nous l'avons déjà fait remarquer, it arrive souvent qu'on passe directement 
des resultats de la recherche sur les preferences pour l'un ou l'autre sexe 
a des projections quant au desequilibre dans la repartition des sexes. La 
presente section du rapport a pour but d'evaluer la fiabilite des differentes 
methodes de predetermination du sexe des enfants. Ces evaluations 
s'inspirent d'une analyse critique des articles et ouvrages parus sur cette 
question. 

Cette analyse porte essentiellement sur les methodes modernes 
decrites dans les articles et les ouvrages specialises, et non sur les 
methodes folkloriques ou traditionnelles. II ne s'agit pas d'une analyse de 
tous les resultats de recherche publies sur tous les aspects de chacune des 
differentes methodes de predetermination. L'objectif se limite a verifier du 
mieux possible les taux de fiabilite des methodes qui risquent d'être le plus 
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frequemment utilisees. (Voir dans Levine  ou Zarutskie et a1.3, des analyses 
recentes de meme envergure ou plus poussees.) 

A certains egards, les donnees sur la fiabilite des methodes sont meme 
plus importantes que les donnees sur la preference. Par exemple, si toutes 
les methodes de predetermination s'averaient peu fiables, la preference 
pour l'un ou l'autre sexe ne presenterait plus aucun interet. Par contre, 
meme si les donnees regroupees revelaient l'absence de preference pour un 
sexe, le fait que certaines personnes expriment des preferences marquees 
et cherchent a realiser leur desir pourrait fort bien signifier que la fiabilite 
differentielle des tentatives d'avoir des fines et des tentatives d'avoir des 
garcons peut revetir une extreme importance. 

En ce qui concerne la fiabilite des methodes utilisees pour connaitre 
le sexe du foetus au cours de la grossesse, les donnees sont precises et 
concordantes meme s'il subsiste une certain ambiguite en ce qui a trait a 
certaines techniques. Les auteurs sont pratiquement unanimes 
recormaitre la fiabilite de ramniocentese et ils s'entendent pour estimer a 
pres de 100 % celle de la biopsie de villosite choriale. Its s'entendent 
toutefois moires bien sur la fiabilite de rechographie aux differentes etapes 
de la grossesse, surtout avant le deuxteme trimestre. L'une des techniques 
en voce de perfectionnement pour connaitre le sexe du foetus de l'enfant 
consiste a examiner les cellules ketales contenues dans un echantillon de 
sang maternel. Cette technique serait facile a utiliser, securitaire, peu 
coliteuse et tres fiable. 

En ce qui concerne revaluation de la fiabilite des methodes de 
predetermination du sexe de l'enfant, les chercheurs s'entendent moans 
bien. Cette section du rapport analysera les donnees disponibles en ce 
domaine et fera le point sur cette question. 

Classification des methodes de predetermination du sexe 
Differentes methodes de predetermination du sexe, presentant 

d'importantes similitudes entre elles, ont fait l'objet d'etudes. Dans le cadre 
du present document, les distinctions entre les differentes methodes se 
fondent : 

sur la separation externe des spermatozoides en deux groupes 
(selon qu'ils sont porteurs du chromosome X ou du chromosome 
Y) avant rinsemination; 

sur les variations, naturelles ou provoquees, des caracteristiques 
chimiques ou biologiques de la future mere; 

sur le contrOle des autres variables ayant trait aux differentes 
caracteristiques des spermatozoides porteurs de chromosomes X 
et Y. 

Dans une mesure importante, les similitudes entre les methodes 
utilisees pour evaluer la fiabilite des methodes de predetermination du sexe 
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et certains des problemes methodologiques rencontres au cours de cette 
demarche peuvent se comparer a ce systeme de classification. 

Problemes methodologiques 
L'analyse de chaque methode, ou groupe de methodes, met en 

evidence certains des problemes rencontres lorsqu'on tente d'evaluer de 
facon exacte leur fiabilite. Ces difficultes tiennent aux lacunes constatees 
dans les methodes utilisees dans les travaux de recherche individuels ainsi 
qu'aux differences entre chacune des methodes, qui rendent la com-
paraison difficile. Voici quelques-uns des problemes methodologiques 
rencontres dans certains travaux de recherche : 

l'incapacite de contrOler efficacement les effets des variables 
parasites et naeme des variables intervenantes; 

''utilisation d'echantillons restreints; 

''absence d'explication theorique coherente des resultats obtenus, 
qui accroit la possibilite de resultats errones; 

le pourcentage plus eleve de publication des resultats positifs, qui 
accroit artificiellement 'Impression d'efficacite de la methode. 

Parmi les facteurs qui rendent difficile la comparaison entre les articles 
et les ouvrages decrivant les methode de predetermination, it faut 
mentionner 

1 	''utilisation de differentes methodes pour evaluer les carac- 
teristiques et le comportement des spermatozoides; 

''utilisation de differentes methodes pour determiner le moment 
de ''ovulation; 

l'impossibilite de decrire les methodes de maniere suffisamment 
detainee pour etre en mesure de les reproduire ou meme pour 
permettre des comparaisons utiles avec les activites realisees par 
d'autres chercheurs et chercheuses; 

les differences entre les projets de recherche en ce qui a trait au 
contrOle des variables intervenantes retenues. 

Methodes de separation des spermatozokles 
Comme ce sont les spermatozoides qui determinent le sexe du foetus, 

le fait de les separer en deux groupes dont chacun contient davantage de 
chromosomes X ou Y et d'utiliser, lors de ''insemination artificielle, la 
fraction du sperme correspondant au sexe desire a toutes les chances de 
provoquer une augmentation du pourcentage de naissances d'enfants de 
ce sexe. Un certain nombre de methodes ont ete mises a l'essai (tant 
avec des spermatozoides humains que non humains) et l'on a pu con-
stater de grandes differences d'efficacite entre chacune. Les techniques de 



90 Les techniques de choix du sexe et le DPN 

separation du sperme s'appuient generalement sur les differences 
(presumees) de grosseur, de masse, de densite, de motilite, de longevite ou 
de charge electrique entre les spermatozoides porteurs du chromosome X 
et ceux porteurs du chromosome Y. 

Methodes d'identtfication des spermatozoides 
Theoriquement, deux methodes permettent d'evaluer l'efficacite des 

techniques de separation des spermatozoides. La premiere consiste a 
utiliser les echantillons de sperme choisis pour provoquer des grossesses 
et a determiner dans quelle mesure les resultats obtenus s'ecartent du 
hasard. La seconde s'attache a reperer en laboratoire les spermatozoides 
porteurs des chromosomes X ou Y de facon a pouvoir ensuite determiner 
la proportion de chromosomes de chaque type dans chacun des 
echantillons de sperme. Seule la premiere methode permet vraiment de 
verifier l'efficacite de la technique utilisee, la seconde servant surtout a 
reperer les techniques prometteuses. 	C'est pourquoi des efforts 
considerables ont ete deployes pour identifier les spermatozoides X et Y, 
resultant en la mise au point de differentes methodes. 

Le fait que differentes methodes soient utilisees pour identifier les 
spermatozoides X et Y est problematique, car toutes ne sont pas 
necessairement aussi fiables; par ailleurs, les travaux de recherche visant 
a evaluer l'efficacite des techniques de separation du sperme utilisees n'ont 
pas toujours eu recours a la meme methode pour determiner le sexe des 
spermatozoides. C'est done dire que les differents taux de fiabilite attribues 
aux differentes methodes de predetermination peuvent en fait refleter des 
variations dans l'exactitude avec laquelle les spermatozoides sont classifies. 
Etant donne l'importance de cette question, une breve description des 
methodes d'evaluation utilisees peut sans doute eclairer la discussion qui 
suit. 

Coloration (le test de l'element fluorescent) 
La methode la plus couramment utilisee pour reperer les 

spermatozoides porteurs du chromosome Y consiste a traiter le sperme avec 
du dihydrochlorure quinacrine qui colore la partie distale du long bras du 
chromosome Y. A l'examen au microscope en fluorescence, les 
spermatozoides porteurs du chromosome Y possedent un point fluorescent 
lumineux (l'element fluorescent), tandis que les spermatozoides porteurs du 
chromosome X n'en ont pas. Cette technique est frequemment utilisee 
pour reperer les spermatozoides porteurs d'un chromosome Y meme si les 
chercheurs ne sont pas tous d'accord sur son exactitude. Selon Barlow et 
Vosa4, le test de l'element fluorescent tend a sous-estimer le nombre de 
spermatozoides Y. Gledhill' fait remarquer que cette methode permet de 
detecter la presence de deux chromosomes Y chez environ 5 % des 
spermatozoides, un pourcentage beaucoup plus eleve que celui atteste par 
les experiences cytogenetiques les plus fiables. Un autre chercheur ne met 
pas en doute l'exactitude de la methode de la coloration mais evoque la 
possibilite d'erreur de la part du technicien chargé du denombremene. 
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Thomsen et Niebuhr' ont releve des erreurs tant en trop qu'en moires, tout 
comme Beatty' qui soutient que relement fluorescent n'indique pas 
toujours la presence du chromosome Y et que certains chromosomes Y ne 
presentent pas d'element fluorescent. 

Gledhill, qui doute de la validate du test de relement fluorescent, 
insiste pour qu'on utilise, conjointement avec ce test, d'autres methodes 
permettant d'enteriner les resultats obtenus lors de revaluation des 
methodes de separation ou d'enrichissement du sperme. Toutefois, la 
plupart des etudes sur refficacite des methodes de separation externe ont 
utilise exclusivement le test de relement fluorescent, peut-etre parce qu'il 
s'agissait d'une technique relativement facile d'utilisation, rapide et peu 
coUteuse. 

Fecondation d'ovules non humains 
Une autre methode pour determiner le sexe des spermatozoides 

consiste a les faire penetrer dans un ovule. Le sperme humain est mis en 
presence d'ovules de hamster ne souffrant pas du zona (von, par exemple, 
Chaudhuri et Schilln. On effectue ensuite le caryotypage des ovules afin 
de determiner le sexe des spermatozoides utilises. L'exactitude de cette 
methode a egalement ete contest& meme si elle est generalement 
consider& comme fiable. C'est une methode coineuse, qui exige beaucoup 
de travail et ne peut fournir revaluation que d'un petit nombre de 
spermatozoides. 

Sondes genetiques 
L'hybridation des sondes genetiques propres au chromosome Y est une 

autre methode qui peut s'averer fiable pour determiner le sexe des 
spermatozoides (voir, par exemple, Deininger et al." et Sarkarl. Les 
chercheurs West et at., qui se sont interesses aux sondes genetiques dans 
le sperme non separe, ont declare avoir reussi a marquer 46,7 % des 
spermatozoides, un resultat qui se rapproche de la proportion de 
spermatozoides porteurs du chromosome V'. En depit du fait que cette 
technique utilise des echantillons de taille beaucoup plus restreinte que les 
centaines de spermatozoides utilises lors du test de relement fluorescent, 
elle n'en est pas moires consider& comme tres fiable. 

Microscopie 
Shettles affirme pouvoir distinguer les deux types de spermatozoides 

grace au microscope a contraste de phase". Les travaux realises par 
d'autres chercheurs et chercheuses, a la meme epoque15, n'ont pas 
confirme cette conclusion de Shettles qui ne fut pas non plus enterinee par 
rutilisation ulterieure du microscope electronique16. La microscopie n'est 
dons pas percue comme une methode valable pour determiner le sexe des 
cellules spermatiques. Cela merite d'etre souligne, en partie parce qu'une 
des methodes de predetermination les plus en vue se fonde sur les 
constatations de Shettles. 
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Comparaisons 
Un certain nombre d'etudes ont compare les methodes entre elles. 

Ueda et Yanagimachi ont obtenu des resultats semblables avec le test de 
l'element fluorescent et l'analyse des chromosomes a la suite de la 
fecondation17. Par contre, Beckett et al. ont etudie trots des techniques de 
separation des spermatozoides decrites plus haut18. A leur avis, le test de 
l'element fluorescent est moires fiable que les sondes genetiques ou la 
fecondation des ovules de hamster. 

D'autres methodes ont ete proposees mais it ne convient pas d'en 
parler dans le present rapport car elles n'avaient pas pour objectif d'evaluer 
la fiabilite des techniques de separation des spermatozoides. 

Separation des spermatozoides selon les gradients de la densite de 
l'albumine 

Cette technique pose en principe la motilite superieure du 
spermatozoide porteur du chromosome Y. Comme celui-ci contient moires 
de materiel genetique que le chromosome X, it existe une Legere difference 
de masse entre les deux types de spermatozoides. Scion Roberts, cette 
difference de masse perrnet aux spermatozoides porteurs du chromosome 
Y de se deplacer plus rapidement que les spermatozoides porteurs du 
chromosome X19. Ericsson et al. se sont livres a des experiences consistant 
a deposer des spermatozoides sur des echantillons liquides d'albumine de 
serum de bceuf de differents degres de concentration et a les laisser se 
&placer". L'experience avait pour objectif premier de selectionner les 
spermatozoides possedant une motilite superieure. Ericsson affirme, sans 
trop de conviction, que la concentration de spermatozoides porteurs du 
chromosome Y est pass& de 48 % a 85 % dans certaines experiences. Il 
note un taux de recouvrement de spermatozoides vivants de 44 % a la 
derniere etape de l'experience mais reconnait que ce pourcentage peut 
varier. Ericsson a certes fait oeuvre de piormier dans ce domaine mais les 
lacunes de sa recherche, notamment le peu de fiabilite de la technique 
utilisee pour reperer les spermatozoides porteurs du chromosome X et ceux 
porteurs du chromosome Y, nous obligent a lui reconnaitre aujourd'hui une 
valeur limitee. Les chercheurs et les chercheuses qui ont tente de 
reprendre les etudes d'Ericsson ont obtenu des resultats mitiges qui, dans 
l'ensemble, ne corroboraient pas ses conclusions. 

Cette technique a ete utilisee dans differentes conditions cliniques. 
Beernink et Ericsson ont obtenu 66 enfants males sur 84 conceptions 
(79 %) en tentant de predeterminer des males lors d'une etude 
multicentrique21, et Corson et aL ont declare avoir reussi a obtenir 28 
garcons sur 35 conceptions22. A la suite de l'insemination artificielle de 
sperme possedant une concentration superieure de chromosomes Y, 
Dmowski et al. ont obtenu six garcons sur les huit enfants concus au cours 
de l'experience". 

Toutefois, une autre etude clinique n'a signale aucune augmentation 
du pourcentage de garcons nes a la suite de l'utilisation de la technique 
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d'Ericsson. Jaffe et ses collegues ont procede a la separation des 
spermatozoides en filtrant les gradients de l'albumine pour les personnes 
qui souhaitaient avoir un enfant de sexe masculin24. Le taux de reussite 
a atteint 60 % (14 garcons sur 23 grossesses) dans le groupe temoin et 
56,5 % dans le groupe experimental (13 garcons sur 23 grossesses) qui 
avait beneficie de la technique de separation des spermatozoides males et 
femelles; une telle difference allait a l'encontre de l'hypothese avancee. 

Si les resultats cliniques obtenus etaient reellement attribuables a la 
technique d'Ericsson, la separation des spermatozoides X et Y en 
laboratoire devrait touj ours donner des resultats semblables. Par ailleurs, 
s'il n'existe aucune preuve veritable de refficacite de cette technique de 
separation, 11 faut alors conclure que les differences notees dans le 
pourcentage de fines et de garcons sont attribuables a des variables 
confusionnelles (telles que le moment de rinsemination ou les medicaments 
administres aux parents) et non a la technique utilisee pour separer les 
spermatozoides. 

Quinlivan et aL ont indique que le pourcentage de spermatozoides 
porteurs du chromosome Y etait passé de 52 a 74 awes la separation des 
spermatozoides a l'aide de l'albumine de serum de boeuf, avec un taux de 
recuperation d'environ 35 % du nombre initial de spermatozdides25. 
S'ecartant legerement de la technique proposee par Ericsson — l'albumine 
de serum de bceuf etant remplacee par de l'albumine de serum humain — 
Dmowski et al. ont procede a un enrichissement du sperme en 
chromosomes Y avant rinsemination26. Ainsi, pour 20 couples jouissant 
d'une fertilite normale, le pourcentage de spermatozoides porteurs du 
chromosome Y s'est accru, passant de 46 a 71; chez les 17 couples 
affichant une fertilite inferieure a la moyenne, ce pourcentage (chez les 
hommes) est passé de 45 a 65. Lors de ces experiences, aucun groupe 
temoin n'a utilise de sperme non traite. 

Par ailleurs, un certain nombre d'autres etudes ont rejete les 
conclusions du groupe d'Ericsson. Des etudes realisees par Evans et al. 
ont demontre rirnpossibilite de separer les deu.x categories de 
spermatozoides en utilisant la methode d'Ericsson27. Ross et al. ont 
constate une elevation du pourcentage de spermatozoides mobiles apres 
rutilisation de la technique, macs aucune augmentation du pourcentage de 
spermatozoides dotes d'un element fluorescent". De meme, Ueda et 
Yanagimachi ont constate un accroissement non significatif du pourcentage 
de spermatozoides receptifs a relement fluorescent". Apres avoir utilise la 
technique d'Ericsson, Brandriff et aL ont signale une reduction du 
pourcentage de spermatozoides porteurs du chromosome Y, ce qui va a 
l'encontre de l'hypothese formulee30. Fait interessant, lorsque les sondes 
genetiques servaient de marqueurs, on n'a enregistre aucune separation 
(porteurs du chromosome X et du chromosome Y) des spermatozoides 
prealablement traites a l'aide de la technique des gradients de la densite de 
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En conclusion, les chercheurs sont portages, macs it semble 
improbable que des methodes comme celle decrite par Ericsson puissent 
etre utilisees aujourd'hui pour choisir les enfants de sexe masculin. Il est 
assez preoccupant de constater qu'Ericsson n'a pas reussi a realiser de 
veritables etudes sur echantillon contrOle de sa methode meme s'il 
retorquerait que les couples qui ne font pas appel a la predetermination 
constituent un groupe temoin. Certains auteurs ont signale l'interet 
financier qu'Ericsson avait a soustraire sa methode brevet& et franchisee 
a la critique. 

Il est important de rappeler que les spermatozoides anormaux ont 
probablement tendance a se &placer plus lentement que ceux qui sont en 
bonne sante et que, par consequent, le recours a la methode de separation 
des gradients de la densite de l'albumine placera les spermatozoides 
anormaux porteurs du chromosome Y dans le groupe des spermatozoides 
porteurs du chromosome X. C'est pourquoi l'echantillon de sperme 
contenant une plus forte proportion de spermatozoides porteurs du 
chromosome X ne devrait pas etre utilise pour l'insemination afin d'eviter 
d'augmenter les risques de fecondation par des spermatozoides anormaux. 
Cette methode n'est donc pas recommandee pour la predetermination de 
fines. 

Filtration sur gel Sephadex 
La technique pouvant servir a produire des echantillons de sperme 

riches en spermatozoides porteurs du chromosome X de facon a permettre 
la predetermination de filles a ete aussi mise au point de maniere 
accidentelle. Steeno et al. etaient a la recherche d'une methode pouvant 
ameliorer la motilite generale des spermatozoides32. Its ont place les 
spermatozoides en suspension dans une solution qu'ils ont ensuite finite 
a l'aide d'une colonne de Sephadex G-50. C'est alors qu'ils ont decouvert 
que dans certaines parties du filtrat, seulement 5 % environ des 
spermatozoides &talent porteurs de l'element fluorescent Y, et que la 
solution finale contenait jusqu'd 74 % de spermatozoides porteurs du 
chromosome X. 

Une seule etude n'a signale aucune augmentation du pourcentage de 
spermatozoides porteurs du chromosome X apres filtration sur gel 
Sephadex. Beckett et al. ont analyse des echantillons de sperme avant et 
apres le traitement au Sephadex, en utilisant trois des methodes decrites 
anterieurement : le test de l'element fluorescent, l'analyse des chromosomes 
apres la fusion des spermatozoides avec des ovules de hamster, et les 
sondes genetiques des chromosomes Y33. Its n'ont note aucune 
concentration significative de spermatozoides porteurs du chromosome X 
apres avoir utilise la technique Sephadex. 

Par contre, quatre etudes, dont celle de Steeno et al., ont demontre 
l'efficacite de cette technique tant en laboratoire qu'en milieu clinique. 
Quinlivan et aL ont constate que la proportion de spermatozoides non 
porteurs du chromosome Y etait pass& de 60 % avant la separation a 74 % 
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apres". Its ont egalement remarque d'importantes variations dans le degre 
de separation obtenu selon les echantillons utilises. En fait, le pourcentage 
de diminution des spermatozoldes porteurs du chromosome Y se situait 
entre 6 et 22. Corson et al. ont par la suite confirme les conclusions de 
requipe de Steeno, en annongant la naissance de 8 filles sur 11 nouveau-
nes (un taux de reussite de 73 %) apres avoir utilise la technique Sephadex 
conjointement avec 'Insemination artificielle35. 

Geier et al. ont aussi fait paraitre un rapport sur ''utilisation clinique 
de la technique Sephadex G-50 conjointement avec 'Insemination 
artificielle et ''absorption de Clomid®  pour provoquer l'ovulation36. Sur les 
21 enfants viables qui sont nes, 17 etaient des filles (81 %) et parmi les 
avortements spontanes ott it etait possible de determiner le sexe du fcetus, 
trois sur quatre etaient de sexe feminin. Ce qui porte le taux global de 
reussite a 80 %. Les auteurs ont toutefois reconnu qu'il etait impossible 
de preciser dans quelle mesure ce taux de reussite etait attribuable a la 
methode Sephadex, a ''utilisation du Clomid®  ou a un effet d'interaction 
entre les deux. 

Bref, le recours a la methode Sephadex conjointement avec l'usage de 
Clomid®  semble efficace pour la predetermination de fines, dans 70 a 80 % 
des cas. 

Electrophorese 
L'hypothese de recherche de Daniell et al. est que les spermatozoides 

reagissent differemment aux champs electriques selon qu'ils sont porteurs 
du chromosome X ou du chromosome Y37. Its ont fait passer un courant 
electrique a travers un echantillon de spermatozoides et decouvert que la 
cathode contenait 76 % de spermatozoides porteurs du chromosome X alors 
que ''anode contenait 77 % de spermatozoides porteurs du chromosome Y. 
A notre connaissance, cette etude n'a pas encore ete reprise et la technique 
n'a pas ete mise a l'essai en clinique. L'application d'un courant galvanique 
permet d'obtenir sirnultanement des concentrations de spermatozoides 
porteurs du chromosome X et de spermatozoldes porteurs du chromosome 
Y. Cette technique pourrait s'averer interessante pour les cliniques 
specialisees dans le traitement de rinfertilite en leur permettant d'utiliser 
une seule technique pour selectionner des enfants de chaque sexe, 
contribuant ainsi a une diminution des depenses aux chapitres des 
equipements, de la formation du personnel et des superficies requises. 

Shishito et al. ont soumis le sperme de 11 personnes 
relectrophorese. Its ont declare, a la suite de ''experience, que les 
spermatozoIdes porteurs du chromosome Y (coloration de ''element 
fluorescent) etaient plus attires par ''anode (61 % etaient de type Y), tandis 
que 89 % des spermatozoides attires par la cathode etaient porteurs du 
chromosome X38. Engelmann et al. ont congu une technique differente, 
relectrophorese libre, qui s'inspire aussi de la theorie de la separation dont 
l'hypothese de base est celle de la difference de mobilite electrophoretique35. 
Cette technique consiste a introduire un petit jet de sperme pretraite dans 
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la chambre de separation et a provoquer le &placement des sperma-
tozoides sous l'effet d'un champ electrique. Its ont ainsi pu constater 
qu'environ 62 % des spermatozoides regroupes au pOle anodique &talent 
porteurs du chromosome Y, tandis que le pole cathodique recueillait en 
moyenne 15 % de spermatozoides porteurs de ce chromosome. Ce resultat 
est fort eloigne des 44,4 % couramment constates dans le sperme non nand 
et se rapproche de celui obtenu par Daniell et al. L'utilite de cette methode 
semble toutefois limitee dans la mesure ou elle compromet les chances de 
survie des spermatozoides. 

Ecumage 
Check et al. ont utilise une technique relativement nouvelle pour 

selectiormer des garcons40. Cette technique consiste a centrifuger les 
spermatozoides et a les laisser ensuite se frayer un chemin a travers une 
substance donne. Cette etape est suivie de la collecte d'un echantillon et 
d'une autre purification. Les chercheurs ont declare avoir obtenu 81 % de 
naissances de garcons (17 sur 21) en ayant recours a cette methode de 
separation avant l'insemination. Its ont malheureusement on-11s de 
mentionner la proportion de spermatozoides porteurs du chromosome X et 
de spermatozoides porteurs du chromosome Y (avant l'insernination); cette 
proportion aurait ete facile a etablir et aurait constitue un element de 
preuve con-oborant ou infirmant la methode propos6e. Le fait que toutes 
les femmes inseminees aient ete traitees avec du citrate de clomiphene ou 
de la gonadotrophine humaine, des medicaments associes a un taux eleve 
de naissance de fines, a peut-etre constitue une variable confusionnelle. 
En outre, les effets decoulant du moment choisi pour l'insernination n'ont 
pas ete contrOles : toutes les femmes ont ete inseminees a deux reprises, 
a intervalles reguliers et a la meme époque par rapport a l'ovulation. 

Tel que mentiorme, Chaudhuri et Yanagimachi ont affirme que 
l'analyse chromosomique, realisee apres l'utilisation de la technique en 
deux phases de l'ecumage, avait permis d'obtenir un indice de masculinite 
de 1,3441. Ce resultat est passablement different des rapports garcons-filles 
obtenus lors d'analyses des chromosomes, soit 0,7442, 0,8943  et 0,9344. (Au 

cours des dernieres decennies, it etait courant de situer l'indice de 
masculinite a la naissance, en Europe et en Amerique du Nord, a environ 
1,06 ce qui signifie qu'il nait en moyenne 106 garcons pour 100 filles.) On 
peut donc affirmer que le fait d'utiliser la technique de recumage pour 
selectionner les spermatozoides clouds d'une plus grande motilite permet 
de creer des echantillons plus riches en chromosomes Y. 

Engelmann et al. ont etudie quatre differentes methodes de separation 
des sperrnatozoides45. Apres avoir utilise la technique de la separation par 
ecumage, ils ont note une augmentation faible macs statistiquement 
significative (de 44,7 a 49,5 %, soit p < 0,0025) du pourcentage de 
spermatozoides dotes de l'element fluorescent. 

Les methodes de centrifugation, utilisees ou non conjointement avec 
les methodes de filtration, se fondent sur l'hypothese qu'il existe une 
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difference de masse ou de densite entre les spermatozoides males et 
femelles. (Les chercheurs et les chercheuses font habituellement reference 
aux differences de masse, mais la centrifugation ne serait pas efficace s'il 
n'y avait pas de difference de densite.) Cette difference existe mais elle est 
si infime que la possibilite de l'exploiter par centrifugation est extremement 
mince. Comme dans le cas de certaines des autres methodes decrites, la 
centrifugation fait un grand nombre de victimes parmi les spermatozoides 
sains des deux categories. 

Autres techniques de separation des spermatozoides 
L'etude realisee par Engelmann et at. mentionnee ci-dessus s'est 

interessee a l'efficacite de trois methodes de separation des spermatozoides, 
outre la technique de l'ecumage : la centrifugation des gradients Percoll, la 
selection des spermatozoides et la technique de la migration-
sedimentation". Its ont decouvert que ces techniques permettaient aussi 
d'accroitre de maniere importante le pourcentage de spermatozoides 
porteurs du chromosome Y. Les resultats font etat d'augmentations 
respectives de 44,8 a 50,2 %, de 45,5 a 49,8 % et de 45,5 a 48 % 
(p < 0,0005 dans tous les cas) pour les trois techniques. Les changements 
minimes et presque identiques signales par Englemann et al. pour ces trois 
methodes, ainsi que pour la methode de l'ecumage, ne permettent pas 
vraiment d'affirmer qu'un aspect ou l'autre de la manipulation du sperme 
au cours de l'experience puisse avoir agi sur les spermatozoides porteurs 
du chromosome X et porteurs du chromosome Y de facon differentielle. La 
filtration differentielle47  et la separation en colonnes par courant laminaire 
ont egalement ate retenues comme hypotheses, mais aucune autre etude 
n'a suivi la parution des premiers articles qui en faisaient la description. 

Receptivity differentielle aux spermatozoides males et femelles 
Un certain nombre de techniques se fondent sur la receptivite 

differentielle que reserve le corps de la mere aux deux types de 
spermatozoides. Cette difference peut se produire naturellement ou etre 
provoquee artificiellement. 

Inducteurs de l'ovulation 
Certaines etudes portent a croire que l'utilisation du citrate de 

clomiphene (ou Clomie), mis au point a titre de medicament inducteur de 
l'ovulation, peut accroitre les chances d'avoir une fille. Dans les cas 
d'insemination artificielle avec donneur, Sampson et at. ont rapporte que 
53,9 % des 89 grossesses induites a l'aide du clomiphene s'etaient 
terminees par la naissance de fines alors que seulement 39,4 % des 162 
grossesses provoquees sans le recours a ce medicament avaient donne le 
meme resultat49. 

Le nombre de naissances de fines semble avoir augmente meme 
lorsque l'on utilisait conjointement la methode des gradients de densite de 
l'albumine qui, nous l'avons deja dit, accroit les chances d'avoir un garcon. 
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Beernink et Ericsson ont utilise la technique des gradients avant 
d'inseminer des femmes auxquelles on avast auparavant administre du 
citrate de clomiphene ou de la gonadotrophine humaine (de menopause)50 . 
A la suite de cette experience, les chercheurs ont declare que cinq bebes 
sur six etaient des fines. 

Jaffe et al. ont procede a une separation des gradients de densite de 
l'albumine avant l'insemination artificielle51. Les patientes qui preferaient 
avoir un garcon n'ont regu aucun traitement supplementaire, tandis que 
celles qui desiraient une fine ont absorbe du citrate de clomiphene et de la 
gonadotrophine humaine (chorionique) a des moments précis du cycle 
menstruel. Encore Id, la predetermination des garcons s'est averee 
infructueuse, macs chez les femmes qui desiraient une fine, le taux de 
reussite a atteint 78,6 % (11 sur 14) pour le groupe traite et 35,3 % (6 sur 
17) pour le groupe temoin. 

James a soigneusement analyse tous les rapports de recherche alors 
disponibles sur le sexe des bebes apres l'administration d'inducteurs de 
l'ovulation, qu'il s'agisse du citrate de clomiphene ou de la gonadotrophine 
chorionique, ou d'une combinaison des deux52. Il est parvenu a un total de 
1 401 filles et 1 207 garcons nes a la suite d'une insemination naturelle. 
Ces chiffres equivalent a un indice de masculinite de 0,85, ce qui 
represente une difference tres significative avec l'indice normal qui se situe 
a 1,06. James conclut que le sexe des enfants a naitre peut dependre 
partiellement du niveau de gonadotrophine de la mere au moment de la 
conception. 

Les autres recherches n'ont pas reussi a confirmer que le citrate de 
clomiphene accroit les chances de concevoir une fille. L'etude de Corson 
et al. a porte sur rechantillon le plus considerable a ce jour53. Plus de 
2 000 grossesses ont ete provoquees de differentes fagons (colt, 
insemination artificielle) chez des femmes prealablement traitees au 
Clomid®  sans que l'on enregistre d'ecart par rapport a la proportion 
habituelle de garcons et de fines, sauf dans les cas de naissances multiples 
ou l'on a releve un nombre plus eleve de males. Les auteurs affirment que 
le citrate de clomiphene n'a aucun effet sur la proportion de fines et de 
garcons, et que les resultats de recherche affirmant le contraire sont des 
aberrations, probablement attribuables a la petite taille des echantillons. 

Ce raisonnement est peut-etre exact, macs it faut rappeler que les 
donnees utilisees par l'equipe de recherche de Corson provenaient des 
dossiers d'enquete d'une compagnie pharmaceutique dont les interets 
economiques semblaient coincider avec les resultats obtenus. Corson et al. 
ont aussi etudie l'effet du citrate de clomiphene administre conjointement 
avec de la gonadotrophine (de menopause) et encore la n'ont note aucun 
effet significatil 

Bref, le citrate de clomiphene et la gonadotrophine humaine semblent 
tous deux favoriser la conception de filles. Les faits semblent indiquer des 
effets du meme ordre dans les deux cas, a savoir une modification de 
l'indice de masculinite, qui passe de 106:100 a environ 85:100. 
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Regime alimentaire 
Certaines modifications du rapport males-femelles, tant chez les 

animaux que chez les humains, ont ete associees a des changements dans 
rapport de mineraux en diverses circonstances. Stolkowski et Lorrain 
expliquent comment des changements apportes au regime alimentaire de 
la mere avant la conception peuvent influer sur le sexe de sa progeniture54. 
Its reprennent le raisormement de Lyster et Bishop qui affirment que le 
principal facteur determinant du sexe des enfants est la quantite de 
potassium, par rapport a la quantite de calcium et de magnesium, qui entre 
dans le regime alimentaire de la mere'. Stolkowski et Lorrain, tout comme 
Stolkowski et Choukroun", ont ajoute le sodium a l'equation et exprime le 
rapport entre les differents elements de la maniere suivante : 

R = [(Na`) + (1c+)1 / [(Ca++) + (Mg++)]. 

Its font allusion aux travaux de Duc, affirmant que si la valeur de R est 
superieure a 4,0, les femmes ont plus de chances d'avoir des garcons, et 
que si cette valeur est inferieure a 2,8, elles ont plus de chances d'avoir des 
fines; si la valeur de R se situe entre 2,8 et 4,0, it naItra probablement 
autant de flies que de garcons'. Sur les 36 couples etudies par Stolkowski 
qui ont utilise cette technique, 31 (86 %) ont concu un foetus du sexe 
desire. De merne, sur 224 couples etudies par Lorrain, 181 (81 %) ont 
concu un foetus du sexe souhaite. Fait etonnant, le rapport de recherche 
ne fait pas mention du nombre de garcons et de fines que les gens 
souhaitaient avoir ou ont engendre; il a done ete impossible de determiner 
l'efficacite de cette technique lors des tentatives de predetermination du 
sexe des enfants a naitre. 

Stolkowski et Choukroun ont procede a une experience au cours de 
laquelle rapport en mineraux dans le regime alimentaire des femmes &tan 
contrOle pendant un cycle menstruel et demi avant la conception, 
conformement a la theorie decrite ci-dessus58. Des supplements sous forme 
de medicament leur etaient administres afire de maintenir des niveaux 
précis de mineraux. Sur 46 naissances vivantes (a ('exception d'un couple 
de jumeaux compose d'une fille et d'un garcon), 39 (83 %) etaient du sexe 
desire et 7 ne fetaient pas. Le document indique le nombre de garcons et 
de filles esperes; le taux de reussite etait a peu pros le meme dans les deux 
cas. 

Ces deux etudes portent a croire que la quantite de mineraux qui entre 
dans la composition du regime alimentaire peut influer sur le sexe de la 
progeniture des humains. Toutefois, outre les lacunes deja soulignees, 
aucune etude de suivi n'a permis de verifier si les patientes suivaient le 
regime present ni de mesurer les concentrations ioniques du serum afin de 
s'assurer que les concentrations de mineraux voulues etaient bel et bien 
atteintes. Qui plus est, 11 n'y avast pas de groupe temoin, ni de contrOle des 
variables confusionnelles telles que le moment ou la frequence des rapports 
sexuels. Enfin, n y a eu peu de tentatives d'etudier cette methode de 
maniere empirique. 
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Cette technique est fort bien acceptee en France et joust d'une 
popularite de plus en plus grande dans les pays anglophones depuis la 
parution d'un livre redige en anglais decrivant la methode en question'. 
Si le regime alimentaire pouvait 'tenement servir a predeterminer le sexe 
de l'enfant, it s'agirait IA d'une methode pratique et peu cofiteuse ne 
necessitant qu'une intervention limitee du medecin, voire meme aucune. 
En d'autres mots, c'est le genre de methode qui pourrait remporter la 
faveur populaire. Toutefois, it subsiste encore des doutes importants en ce 
qui concerne l'influence probable du regime alimentaire sur la conception 
de garcons ou de fines, et la communaute scientifique est loin d'être 
unanime sur les facons d'expliquer comment l'alimentation peut produire 
de tels effets, si tel est vraiment le cas. 

pH 
Shettles affirme que les spermatozoides porteurs du chromosome Y 

resistent moires bien a un milieu possedant un pH faible (acide), tandis que 
les spermatozoides porteurs du chromosome X ne supportent pas un milieu 
dont le pH est eleve. Resultat, l'un des elements de la methode de 
predetermination du sexe propos& par Shettles oblige la femme a 
s'administrer une douche vaginale avec une solution alcaline avant d'avoir 
des rapports sexuels si elle desire un fils, et avec une solution acide si elle 
prefere une fille. L'affirmation de Shettles se fonde probablement sur des 
recherches realisees dans les decennies anterieures, macs pour lesquelles 
aucune confirmation n'a ete obtenue. 

Diasio et Glass ont realise une etude approfondie et convaincante sur 
les effets du pH sur les spermatozoides porteurs du chromosome X et les 
spermatozoides porteurs du chromosome Y61. Ils ont rempli des tubes 
capillaires de solutions dont le pH s'elevait respectivement a 7,3, 7,9 et 8,4, 
correspondant aux niveaux de pH de la muqueuse cervicale tout au long du 
cycle de reproduction, et un autre tube d'une solution dont le pH etait de 
6,5. Ils ont ensuite place les tubes capillaires dans des echantillons de 
sperme. Ils n'ont enregistre aucune difference dans le pourcentage de 
spermatozoides receptifs a l'element fluorescent entre les quatre 
echantillons et la situation etait la meme dans le cas d'un echantillon de 
sperme frais. Les conclusions des auteurs sont les suivantes : qu'ils soient 
porteurs du chromosome X ou du chromosome Y, les spermatozoides 
reagissent tous de la meme facon a des concentrations differentes de pH, 
du moires aux concentrations auxquelles ils ont ete exposés au cours de 
cette experience. 

De meme, Downing et a1.62  ont decouvert que les spermatozoides males 
et femelles reagissaient de la meme facon a des milieux dont le pH etait de 
5,2 et de 8. (Pour en savoir davantage sur cette question, voir aussi Broer 
et a1.63) Bref, aucune raison ne permet de croire que l'acidite du milieu 
vaginal produira des effets differents sur les spermatozoides porteurs du 
chromosome X et les spermatozoides porteurs du chromosome Y. 
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Reaction antigen-anticorps 
L'inununologie offre peut-etre une autre methode permettant de choisir 

le sexe de l'enfant. La future mere pourrait en quelque sorte etre 
vaccine * avec un antigen place sur le chromosome Y dont elle 

chercherait a se proteger en produisant des anticorps. Des qu'ils se 
trouveraient en presence de chromosomes Y, les anticorps entreraient en 
action. En theorie, tous les spermatozoides porteurs du chromosome Y 
seraient &fruits avant d'avoir pu feconder l'ovule. 

La technique, qui serait utilisee exclusivement pour avoir des filles, est 
encore au stade experimental et, a ce jour, aucune publication n'a fait etat 
d'etudes sur les humains. Des experiences realisees avec des souris ont 
permis de constater une legere modification du pourcentage de males, soit 
53 % dans le groupe temoin et 45 % dans le groupe « vaccine *64. La 
possibilite que cette technique soit perfectionnee avant qu'on trouve le 
moyen d'annuler l'effet du vaccin souleve une certain inquietude. Dans 
l'etat actuel des choses, elle ne pourrait etre utile qu'aux femmes qui sont 
absolument certaines de ne plus jamais vouloir de garcon. 

Moment de 'insemination par rapport a l'ovulation 
La theorie avancee est la suivante :l'insemination a un moment précis 

par rapport au Jour de l'ovulation peut influer sur la probabilite que l'ovule 
soit feconde par un spermatozolde male ou un spermatozoide femelle. 
Malheureusement, presque toutes les etudes sont retrospectives; il est donc 
permis de douter de la fiabilite des dormees utilisees. Fait encore plus 
important, 11 est difficile de determiner le moment précis de l'ovulation et 
la methode utilisee pour ce faire n'est pas la meme dans toutes les 
recherches sur l'incidence que peut avoir le moment choisi pour 
l'insemination sur le sexe de l'enfant. 

Bien entendu, dans toute tentative pour determiner l'importance (pour 
le choix du sexe) du moment de l'insemination par rapport a la periode de 
l'ovulation, la precision et la validite de la methode utilisee pour preciser le 
moment de l'ovulation jouent un role determinant. II est important de se 
rappeler les raisons pour lesquelles il est necessaire de determiner avec 
precision le moment de l'ovulation. Les methodes qui pourraient etre 
utilisees en laboratoire sont bien differentes de celles que peuvent utiliser 
les futurs parents pour tenter de predeterminer le sexe de leur enfant sans 
solliciter l'aide d'un professionnel de la sante. Differentes methodes ont 
servi a determiner le moment de l'ovulation dans des recherches cliniques 
et toutes ne presentent pas le meme degre de validite, de fiabilite et de 
precision. Les trois methodes les plus frequemment utilisees sont les 
suivantes 

1. La methode la plus complexe, qui exige une assistance en 
laboratoire, consiste a mesurer le niveau d'hormones 
luteinisantes dans le sang ou ('urine. La recherche a permis de 
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decouvrir qu'une elevation soudaine de ce niveau etait suivie, 32 
heures plus tard, de rovulation65. 

Une autre methode consiste a observer les modifications qui se 
produisent chaque jour dans la muqueuse cervicale, tout au long 
du cycle. La periode fertile, croit-on, coincide avec une 
augmentation de la production de glaire cervicale. Le Jour oil 
cette production atteint son point culminant semble constituer 
un indicateur relativement fiable de rovulation66. Hilgers et 
Bailey estiment que dans 95,4 % des cycles, l'ovulation se produit 
dans les deux fours qui precedent ou suivent ce point 
culminant67. 

La troisieme methode consiste a determiner la temperature 
basale. Un suivi quotidien permet de constater de legeres 
variations macs aucun changement prononce. En approchant de 
l'ovulation, la temperature basale s'elevera de maniere soutenue 
d'environ 0,5 a 1 degre. Hilgers et Bailey ont situe l'ovulation en 
moyenne a 1,5 jour avant relevation de la temperature basale68. 

L'evaluation du niveau d'hormones luteinisantes est la methode la 
plus precise pour determiner le moment de l'ovulation — a quelques heures 
press — et probablement la plus valable et la plus fiable, si tant est qu'un 
certain degre de precision est requis. Cette methode presente aussi 
l'avantage notable d'annoncer l'ovulation bien avant qu'elle ne se produise. 
Il s'agit la d'un aspect important car l'une au moires des methodes dont 
nous parlons exige que rinsemination se fasse avant l'ovulation pour 
augmenter les chances d'avoir des filles. Par contre, la methode de la 
temperature basale et celle de la muqueuse cervicale presentent l'avantage 
de pouvoir etre utilisees sans l'assistance d'un medecin et avec un 
minimum d'entrainement pour les futurs parents. Comme les etudes 
indiquent que la population accepte beaucoup mieux les methodes de 
predetermination du sexe n'exigeant pas d'intervention medicale, it est 
extremement important de posseder un indicateur efficace et non medical 
du moment précis de l'ovulation. 

Choix du moment : La methode Shettles 
Kleegman a ete l'un des premiers chercheurs a laisser entendre que 

le moment oil ont lieu les rapports sexuels par rapport au moment de 
l'ovulation pouvait jouer un role dans le choix du sexe de l'enfant a naitre69. 
Son etude, qui portait sur 130 naissances, a permis de constater que 
77,6 % des couples qui avaient eu des rapports sexuels 2 a 24 heures avant 
l'ovulation avaient engendre des garcons et que 73 % de ceux dont les 
rapports sexuels avaient eu lieu 36 heures ou plus avant l'ovulation avaient 
engendre des fines. Meme s'ils etaient peu nombreux, tous les couples qui 
avaient eu des rapports sexuels 2 a 8 heures apres l'ovulation avaient tous 
donne naissance a des filles. En résumé, les rapports sexuels press du 
moment de l'ovulation permettent d'engendrer davantage de garcons, tandis 
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que si ces rapports ont lieu a un moment eloigne de l'ovulation le nombre 
de filles augmente. 

Shettles a utilise cette information pour formuler, en tenant compte 
de multiples facteurs, ses recommandations concernant le choix du sexe 
des enfants'. Il a rappele que les spermatozoides porteurs du chromosome 
Y pouvaient se &placer plus rapidement parce qu'ils etaient plus petits; 
c'est la raison pour laquelle ils ont plus de chances d'etre les premiers a 
atteindre l'ovule si les rapports sexuels ont lieu a un moment rapproche de 
celui de l'ovulation. Toutefois, si les rapports sexuels ont lieu longtemps 
avant l'ovulation, les spermatozoIdes porteurs du chromosome X, qui se 
deplacent moans rapidement ma's sont plus resistants, ont plus de chances 
de survivre jusqu'au moment de l'ovulation. Shettles a fourni un compte 
rendu d'une experience realisee a l'aide de cette methode : sur 22 tentatives 
visant a engendrer des garcons, 19 ont ete fructueuses et sur 19 tentatives 
visant a engendrer des filles, 16 ont ete fructueuses. D'autres elements ont 
ete ajoutes a la theorie, notamment l'acidite du vagin, la position pendant 
le con. (une penetration profonde augmente les chances d'avoir un garcon) 
et le fait que la femme eprouve un ou des orgasmes (orgasme associe a 
l'augmentation des chances d'avoir un garcon). 

Mats depuis cette époque, la methode et les conclusions de Shettles 
ont suscite une vive controverse. Des etudes plus recentes ont revele des 
lacunes dans les premisses sur lesquelles se fonde la methode. 
Premierement, Diasio et Glass ont decouvert qu'il n'y avait aucune 
difference dans la proportion de spermatozoides males et femelles qui 
reussissaient a se frayer un chemin a travers des solutions ayant des pH 
differents71. Deuxiemement, une recherche realisee a l'aide de microscopes 
electroniques a balayage ne confirme pas la distribution bimodale de la 
taille des spermatozoides'. Et fait encore plus important, la plupart des 
chercheurs ont ete incapables d'obtenir les memes resultats en reprenant 
l'experience de Shettles. Ainsi, Simcock a mend une etude aupres de 
73 femmes en utilisant une variante de la methode Shettles73. Le moment 
choisi pour avoir des rapports sexuels et la douche acide ou alcaline 
faisaient partie des variables retenues; la position pendant le colt et le fait 
que la femme eprouve ou non un orgasme ne figuraient toutefois pas parmi 
les variables considerees. Contrairement a l'hypothese formulee, les 
resultats obtenus ne differaient pas beaucoup des resultats qui sont le fruit 
du hasard. 

En Arnerique du Nord, la methode Shettles est probablement celle dont 
on a le plus parle et qui a ete le plus souvent utilisee. Il y a plus de 20 ans 
dep., la methode a fait l'objet de descriptions dans des magazines 
populaires et des livres a succes destines au grand public. Cependant, 
nombre d'etudes empiriques sont parvenues a des conclusions qui 
contredisent ou mettent en doute la theorie de Shettles. Toutefois, cela ne 
signifie nullement que le choix du moment pour avoir des rapports sexuels 
n'ait rien a voir avec la predetermination du sexe de I'enfant. 
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Choix du moment : La methode Guerrero 
Guerrero a elabore, en ce qui concerne le choix du sexe, une theorie 

que des etudes recentes sont venues enterinerm. Il a analyse les donnees 
relatives a la temperature basale, aux rapports sexuels et aux resultats de 
la grossesse pour 875 naissances. La temperature basale servait a indiquer 
le moment de l'ovulation, le jour 0 (le jour de l'ovulation) etant celui qui 
precedait une elevation de temperature. 

Guerrero a pu &gager une tendance assez spectaculaire : plus le 
moment de l'insemination etait eloigne (avant ou apres) du jour de 
l'ovulation, plus le pourcentage de naissances de garcons etait eleve. Pour 
etre plus précis, si la fecondation avast eu lieu entre le huitieme Jour (avant 
l'ovulation) et le jour meme de l'ovulation, le pourcentage de naissances de 
garcons allait en diminuant. Si la fecondation s'etait produite une journee 
apres l'ovulation ou dans les deux jours suivants, le pourcentage de 
garcons s'elevait progressivement. (Selon les donnees disponibles, la 
fecondation semble n'avoir jamais eu lieu plus de trois jours apres 
l'ovulation.) En mettant en parallele « le pourcentage de naissances de 
garcons » et « le nombre de jours qui separent la fecondation de 
l'ovulation », on obtient ce qu'il a ete convenu d'appeler la courbe en U de 
Guerrero. 

Manifestement a cause de la taille recluite de ses echantillons, 
Guerrero a decide de combiner les donnees des jours +2 et +3. Cette 
decision occulte le fait que les donnees brutes pour le jour +2 s'eloignent 
legerement de la tendance decrite. Considerant que ce groupe fait etat de 
seulement 23 garcons sur 39 naissances, alors que rechantillon total etait 
compose de 875 participantes, le manque de coherence pourrait fort bien 
etre le resultat d'une erreur aleatoire, et la decision de Guerrero de 
regrouper les donnees n'est pas entierement deraisonnable. Neanmoins, 
cette « faille » dans les donnees vaut la peine d'être mentionnee parce qu'il 
n'existe pas encore de theorie generalement acceptee pouvant expliquer 
pourquoi le moment de la conception par rapport a l'ovulation peut 
constituer une variable pertinente. En l'absence d'une telle theorie, it est 
particulierement important de s'en remettre aux seuls faits. Comme on ne 
connait pas encore la combinaison de facteurs qui peut influer sur le sexe 
du fcetus, la faille relevee dans les donnees pourrait bien etre comblee par 
une variable pertinente. 

Le fait de suivre les consigns de Guerrero pour le choix du sexe de 
l'enfant semble temoigner d'un penchant pour un sexe en particulier. En 
utilisant les methodes de prediction de l'ovulation les plus connues 
(modification du niveau d'hormones luteinisantes, temperature basale et 
muqueuse cervicale) pour determiner le sexe du bebe, it est relativement 
facile de detecter l'ovulation une fois qu'elle a lieu ou meme une journee 
avant qu'elle ne se produise. Il est done assez simple de determiner le 
moment le plus propice a la conception d'une fille. Toutefois, ff n'existe 
aucune indication concernant les jours les plus favorables a la conception 
d'un garcon et, pour etre plus précis, concernant les jours qui sont trop 
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rapproches de ceux oil les chances d'avoir un garcon ou une fille sont a peu 
pres egales. Le couple qui desire avoir un garcon doit s'en remettre aux 
schemas observes au cours des cycles menstruels anterieurs pour 
determiner les jours les plus propices a 'Insemination. 

Harlap s'est interesse au sexe de 3 658 enfants nes de femmes juives 
qui avaient affirme s'etre abstenues, comme le veut la coutume, de rapports 
sexuels pendant les sept premiers jours suivant les menstruations75. Elle 
a observe qu'une plus forte proportion de filles avaient ete concues lorsque 
les femmes avaient eu des rapports sexuels le jour meme de l'ovulation ou 
peu de temps avant ou apres et que la proportion de garcons etait plus 
elevee si les rapports sexuels avaient repris un ou deux jours avant ou 
apres l'ovulation. Cette recherche vient appuyer la « courbe en U * de 
Guerrero, a savoir une forte proportion de garcons lorsque la conception se 
produit avant ou apres l'ovulation, et une plus forte proportion de filles si 
elle a lieu pres de l'ovulation. Toutefois, et Guerrero a fait la meme 
constatation, un tres petit pourcentage du nombre total de naissances (102 
sur un total de 2 766) sont le resultat de rapports sexuels qui ont eu lieu 
deux jours ou plus awes rovulation. L'augmentation de la proportion de 
garcons peut donc etre attribuable a des erreurs dans la facon de compter 
les jours ou de determiner les dates de rovulation, mats it est certainement 
possible que des facteurs encore inconnus expliquent de tels resultats. 

L'hypothese de Guerrero est egalement corroboree par les consta-
tations de Perez et aL76  qui ont effectue une recherche sur 52 grossesses 
resultant d'un echec dans le contrOle des naissances par des methodes 
naturelles. Its ont constate que les rapports sexuels qui avaient eu lieu 
le jour oil la production de la muqueuse cervicale etait au maximum (le 
jour 0) et le Jour precedent avaient permis d'engendrer des filles dans 63 % 
des cas. Its ont decrit ces deux jours comme etant les plus fertiles du cycle 
menstruel. Les grossesses resultant de rapports sexuels les jours 
precedents (les jours -6 a -2) ou les jours suivants (les jours +1 a +3) — les 
jours « moires fertiles * selon les auteurs — ont provoque la naissance de 
76 % de garcons. 

Choix du moment : Resumé 
France et aL ont recemment publie un document integrant une bonne 

partie des etudes sur 'Influence que peut avoir le moment de la conception 
sur le sexe de l'enfantn. Dans une etude prospective rigoureuse portant 
sur 33 grossesses, ils ont utilise les trots methodes precedemment decrites 
(les niveaux d'hormones luteinisantes dans l'urine, la temperature basale 
et la muqueuse cervicale) pour determiner le moment de l'ovulation. (Il faut 
souligner que la majorite des autres etudes etaient des etudes 
retrospectives.) Considerant chacune des methodes individuellement, de 
nombreux indices permettent de penser que les garcons resultent d'une 
insemination qui a eu lieu un a cinq jours avant l'ovulation, avec un point 
culminant pres du troisieme jour avant l'ovulation; les fines resultent plutOt 
d'une insemination qui s'est produite entre le troisieme jour avant et le 
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premier jour apres l'ovulation, le point culminant etant le jour meme de 
l'ovulation. Cette tendance est semblable macs non identique a celle 
rapportee par Guerrero. 

France et at. se sont conformes aux directives dannees par Shettles 
(rapports sexuels eloignes de l'ovulation pour les filles et rapproches de 
l'ovulation pour les garcons) avec pour resultat que seulement 39 % des 
couples ont eu un enfant du sexe desire. Meme si les auteurs de cette 
etude ne font pas mention du taux d'efficacite des rapports sexuels eloignes 
de l'ovulation pour avoir un garcon et rapproches de l'ovulation pour avoir 
une fille, une deduction plausible fondee sur leurs constatations permet de 
situer le taux de reussite a 61 %. 

A la lumiere de ces constatations, it semble qu'une facon d'ameliorer 
l'efficacite dans le choix du sexe pourrait consister a eviter l'insemination 
les jours -2 et -1 car ces jours-la, une proportion egale de garcons et de 
filles sont habituellement concus. Le pourcentage de garcons congus a la 
suite de rapports sexuels qui ont lieu avant le Jour -3, et de filles concues 
a la suite de rapports sexuels le jour 0 et les jours suivants, est beaucoup 
plus Neve que dans les deux jours qui separent ces deux periodes. Bien 
entendu, de tels comportements peuvent egalement reduire les possibilites 
de conception. 

On a d'abord cm que le rapport de recherche publie par Vear venait 
corroborer la theorie de Shettles78. Nous croyons toutefois que ce rapport 
soutient plutOt la position contraire, celle proposee par Guerrero, France et 
al., et Harlap. Vear a explique que huit filles &talent nees a la suite de 
rapports sexuels qui avaient eu lieu jusqu'a un Jour avant l'ovulation, elle-
meme detect& par une augmentation de 0,5 a 1,0 °C de la temperature 
basale. En outre, le pourcentage de garcons etait plus important si les 
rapports sexuels avaient eu lieu une journee apres l'elevation de la 
temperature basale. Selon France, l'ovulation se produit le jour precedant 
l'elevation de la temperature basale et non pas le jour meme de cette 
elevation comme l'a affirme year. Par consequent, si l'on compare les deux 
etudes en utilisant le jour de l'elevation de la temperature basale, plutOt 
que la date prevue de l'ovulation, comme point de comparaison, les 
resultats sont semblables. 

Les recherches decrites dans le present rapport ne representent 
qu'une part infime de tous les travaux realises sur le moment de 
l'insemination par rapport au moment de l'ovulation. II semble mister une 
relation d'ordre statistique entre le moment choisi pour l'insemination et le 
sexe du foetus macs le lien de cause a effet demeure nebuleux. Le moment 
choisi pour l'insemination n'est sans doute pas la cause directe macs it est 
probablement rattache aux changements qui se produisent dans le corps 
de la femme et qui le rendent plus ou moms receptif aux differentes 
categories de spermatozoides. Certaines personnes ont affirme que les 
differentes secretions produites a differents moments du cycle fournissaient 
un bref et leger avantage aux spermatozoides clouds d'une plus grande 
motilite. D'autres ont soutenu que le fait de modifier les caracteristiques 
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chimiques du milieu ambiant (gonadotrophine, pH, potassium, calcium, 
etc.) influait soit sur la motilite, soft sur la viabilite des spermatozoides. 

Les observations empiriques laissent fortement presager l'existence 
d'un modele causal plus complexe que celui propose auparavant. De 
multiples facteurs sont probablement a neuvre et, comme ils n'ont pas 
tous ete contrOles dans les experiences realisees a ce jour, les effets de 
chacun sont encore nebuleux. 

Qu'il existe une seule variable causale, ou davantage, certaines 
variables intervenantes, non encore definies, empechent probablement de 
&teeter les effets des principaux facteurs determinants du sexe du foetus. 
L'elaboration d'une theorie qui decrira tous les facteurs determinants du 
sexe du foetus exigera probablement un travail considerable. Bien entendu, 
11 faudra encore plus de temps pour parvenir a mettre au point une 
methode fiable de predetermination du sexe qui s'appuierait sur une telle 
theorie. 

Conclusion 
Seulement trois ou quatre des methodes de predetermination du sexe 

decrites dans le present document ont ete utilisees avec une certaine 
frequence. Parmi celles-ci, seules les moins couramment utilisees, les 
techniques de separation des spermatozoides, ont probablement un certain 
impact. En d'autres termes, la majorite des gens qui expriment une 
certaine preference pour le sexe de leurs enfants ne font rien pour 
actualiser cette preference, et les quelques personnes qui ont fait un geste 
en ce sens ont presque toutes utilise des methodes inefficaces. Si l'on 
juxtapose les groupes qui ont exprime une preference et ceux qui sont 
disposes a recourir a des techniques jugees efficaces, le resultat obtenu est 
a peu pres nul. 

Un nombre indetermine mais important de Canadiens et de 
Canadiennes ont tente de predeterrniner le sexe de leurs enfants en 
utilisant des methodes « maison Parmi celles-ci figurent certaines des 
methodes deja decrites, telles que le moment de l'insemination par rapport 
au moment de l'ovulation, les douches vaginales et le regime alimentaire 
ainsi que des recettes populaires plus exotiques ayant trait aux phases de 
la lune, a la direction du vent ou a l'orientation du lit, etc. Nous n'avons 
aucun moyen de savoir quelle proportion de ces futurs parents auraient 
opte pour des techniques plus efficaces (et des procedes plus invasifs) s'ils 
avaient su que les methodes qu'ils utilisaient etaient sans effet. Bien 
entendu, environ la moitie d'entre eux sont persuades que les techniques 
auxquelles ils ont eu recours sont absolument fiables (ces personnes etant 
plus susceptibles d'informer leurs amis de leurs experiences que les 
couples qui ont connu moins de succes dans leurs tentatives de 
predetermination). 

A la lumiere de la presente analyse, nous pouvons déjà affirmer qu'd 
court terme l'inefficacite des methodes susceptibles d'être utilisees reduit 
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considerablement les risques d'un desequilibre dans le rapport garcons-
filles qui pourrait decouler des preferences exprimees. II semble toutefois 
logique de penser qu'un Jour viendra oil les couples pourront avoir recours 
a des methodes fiables, securitaires et d'utilisation facile pour choisir le 
sexe de leurs enfants. La question qu'il faut se poser est la suivante : quels 
effets ces methodes auraient-elles sur la repartition des sexes si les 
Canadiens et les Canadiennes pouvaient s'en prevaloir? Il est impossible 
de repondre a cette question sans demander aux Canadiens et aux 
Canadiennes s'ils ont une preference pour les fines ou les garcons et s'ils 
sont prets a predeterminer le sexe de leurs enfants, sujets que nous 
abordons dans les sections qui suivent. 

Recherches anterieures sur les attitudes a regard du 
choix du sexe 

Preferences concernant le sexe des enfants 
Jusqu'aux an.nees 1970, époque a laquelle la science medicale a 

commence a progresser rapidement dans le domaine de la predetermination 
du sexe des enfants, la recherche scientifique a caractere social s'etait 
interessee davantage a la fertilite qu'a la predetermination du sexe. Les 
preferences pour un sexe ou pour l'autre n'entraient en ligne de compte 
qu'en regard du nombre d'enfants, car l'on savait fort bien que les couples 
insatisfaits du sexe de leurs enfants auraient tendance a faire de nouvelles 
tentatives pour corriger la situation. 

Il y a plus de 50 ans, les projets de recherche sur les preferences pour 
un sexe utilisaient la notion de probabilite d'agrandissement pour etablir 
un rapport entre le sexe des enfants existants et la decision d'avoir d'autres 
enfants. (A ce moment-1a, la seule methode de selection connue consistait 
a eviter la grossesse une fois que l'on avait un enfant du sexe desire.) Ces 
etudes de comportement, dont bon nombre portent sur des echantillons 
considerables, ont permis de constater un rapport garcons-filles plus eleve 
pour le dernier enfant que pour les enfants precedents et, par deduction, 
une preference pour les garcons79. 

Quoique interessantes, ces etudes component des lacunes, dans la 
mesure ou la decision d'avoir d'autres enfants est assujettie a de nombreux 
facteurs qui n'ont rien a voir avec la preference pour un sexe. Etant donne 
que ces facteurs exterieurs ont des effets aleatoires sur le sexe des enfants, 
les donnees sur le rapport garcons-fines dans le cas du dernier enfant 
semblent avoir sous-estime la preference pour les garcons a l'epoque oil la 
recherche a ete effectuee. C'est dire que si le rapport garcons-filles decoule 
en partie de la preference des parents et en partie de facteurs aleatoires qui 
ne favorisent pas plus les filles qu'ils ne favorisent les garcons, alors le 
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rapport sous-estimera inevitablement l'ampleur de la preference des 
parents. 

Plus recemment, la recherche a plutOt porte directement sur les 
preferences que les couples ont exprimees concernant le sexe de leurs 
enfants. La methode utilisee permet de reunir des renseignements plus 
précis sur les intentions et les motifs des parents que la probabilite 
d'agrandissement, mais certaines questions subsistent concernant la 
validite de ces donnees. C'est ainsi que, plus les delais d'execution se 
prolongent, moans les enquetes d'opinion sont efficaces pour predire le 
comportement avec exactitude. SeIon Bennett, l'exactitude des predictions 
est encore moindre si les repondants et les repondantes doivent indiquer 
leurs preferences par rapport a des scenarios qui sont non seulement 
eloignes de la realite presente mais qui sont egalement hypothetiques80. 
Par contre, des etudes empiriques, concues specialement pour evaluer le 
rapport entre les differentes attitudes (concernant les preferences pour un 
sexe) et les comportements (concernant le premier enfant), revelent 
l'e2dstence d'un lien etroit entre les deux81. Quoi qu'il en soit, l'etendue et 
le contenu des etudes recentes sur le sujet sont fort interessants et le fait 
que les resultats obtenus soient les memes dans differentes societes leur 
confere encore plus de credibilite. 

Dans les pays occidentaux avances, dont le Canada, les couples sont 
passablement unanimes a exprimer une preference pour les enfants de sexe 
masculin, mais la difference n'est pas tres marquee'. 

Apres avoir analyse au-dela de 50 etudes sur la preference des couples 
pour un sexe, Williamson a revele que le rapport de cette preference pour 
tous les enfants a naitre se situait entre 51,5 garcons pour 48,5 filles et 
54 garcons pour 46 filles83. (Les preferences sont souvent decrites en 
pourcentage d'enfants de chaque sexe ou sous forme de rapport dont le 
total s'eleve a 100, comme dans ce cas-ci. Le premier chiffre represente le 
pourcentage de garcons desires. Une autre methode couramment utilisee 
consiste a etablir une proportion par rapport au second terme qui egale 1 
et correspond au nombre proportionnel de filles. Un rapport garcons-filles 
de 54:46 devient alors 1,17:1.) Ce qui ressort des enquetes sur la 
preference pour un sexe, c'est que la majorite des repondants souhaitent 
avoir un nombre egal de garcons et de filles. Les demographes ont souvent 
note que la plupart des gens pretendent vouloir une famille de trois enfants 
avec un nombre egal de garcons et de filles"! 

Meme les femmes affichent une legere preference pour les garcons. En 
general, bien que pres de 70 % des femmes estiment important d'avoir au 
moans un fils, 60 % d'entre elles trouvent important d'avoir une fille ou 
davantage. La preference pour les garcons est beaucoup plus marquee 
chez les hommes que chez les femmes". Une etude menee aupres de 
couples sans enfants a revele que les femmes preferaient generalement les 
garcons dans une proportion de 52 pour 48. La statistique correspondante 
pour les hommes etait de 54 pour 46. Fidell et al. sont parmi les races 
auteurs de travaux de recherche qui ont conclu a l'absence de difference, 
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ou presque, entre les preferences exprimees par les hommes et les femmes 
interroges (710 etudiants et etudiantes d'universite)". 

Des etudes recentes incitent fortement a croire que la preference pour 
les garcons, tant chez les hommes que chez les femmes, a peut-etre 
diminue au cours des dernieres annees97. Reprenant les travaux realises 
par Dinitz" it y a une vingtaine d'annees, Peterson et Peterson ont 
demontre une baisse significative de la preference pour un garcon dans le 
cas d'un enfant unique. 

Fait interessant, les donnees presentement disponibles, lorsque 
regroupees, indiquent que, prises dans leur ensemble, les preferences des 
enfants pour de futurs enfants ne sont pas asymetriques alors que leurs 
preferences individuelles le sont. Pres de la mottle des enfants interroges 
ont avoue preferer un enfant de leur propre sexe. 

Tant chez les hommes que chez les femmes, la preference pour un fils 
est beaucoup plus marquee lorsqu'il s'agit du premier -ne que pour les 
enfants suivants91. Chez les femmes sans enfants, les preferences 
exprimees se traduisent par un indice moyen de masculinite de 65:35 pour 
le premier enfant; les donnees de preference des futurs peres sont encore 
plus extremes. Meme les groupes ou les personnes qui n'ont exprime dans 
l'ensemble aucune preference pour un sexe ou pour l'autre ont une 
preference pour le sexe de leur premier enfant92. Les attitudes sont encore 
plus tranchees a regard du sexe d'un enfant unique. 

Tout le monde sait qu'il existe des liens etroits entre la nationalite et 
la culture, d'une part, et la preference pour un sexe, d'autre part'. 
L'engouement pour les garcons dans certaines societes est fort bien 
documents et s'accompagne de l'infanticide des lilies et d'une serie d'autres 
pratiques, a peine moires horribles, que des auteurs ont decrites de maniere 
poignante surtout dans le cas des societes du Sud-Est asiatique. 

Meme entre les pays de l'Europe du Nord et de l'Amerique du Nord 
anglophone, les differences sont importantes95. La classe sociale presente 
des liens tenus avec la preference pour un sexe ou pour l'autre, la classe 
moyenne demontrant la preference la moires marquee pour les garcons, et 
les populations de faible niveau socio-economique affichant la preference 
la plus marquee. La correlation entre le nombre d'annees d'etudes des 
parents et la preference pour un garcon est generalement negative. Un 
rapport semble exister entre la religion et la preference exprimee, les 
catholiques etant plus interesses a avoir des garcons que les protestants. 
Les donnees sur les Juifs, tirees d'echantillons relativement restreints, 
indiquent une preference marquee pour les garcons. Les gens qui 
n'appartiennent a aucun groupe religieux sont les moans enclins a indiquer 
une preference pour des enfants d'un sexe ou de l'autre. Etant donne que 
la classe sociale, l'education, la religion et l'appartenance a un groupe 
ethnique sont des variables interdependantes, it n'est pas facile de preciser 
la relation de chacune avec la preference pour des enfants de tel ou tel 
autre sexe. 
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Ces constatations sur la preference pour un fils ne valent que pour les 
families qui s'attendent a avoir leurs propres enfants biologiques. Dans le 
cas des adoptions, la preference va aux filles, meme chez les groupes qui 
ont tendance a exprimer une preference marquee pour les garcons. La 
recherche indique que parmi les futurs parents adoptifs qui ont avoue une 
preference pour le sexe de leurs enfants, 70 % ou plus preferaient avoir des 
fines'. Mais meme chez les parents adoptifs, la preference va aux garcons 
s'ils s'attendent a n'avoir qu'un seul enfant. 

Les gens ont tendance a se dire satisfaits du sexe des enfants qu'ils 
ont déjàsans pour autant souhaiter avoir de nouveau des enfants du meme 
sexe. Les femmes sont plus portees a penser ainsi, ce qui indique peut-etre 
qu'elles manifestent une preference moires marquee pour un sexe ou pour 
l'autre, ou qu'elles etablissent des liens plus etroits que les peres avec leurs 
enfants. 

En résumé, les resultats des enquetes realisees aux Etats-Unis et en 
Europe de 1'Ouest au cours des dernieres decermies sont tres semblables : 
on constate partout une legere preference pour les enfants de sexe 
masculin. Dans le cas du premier enfant, la preference va nettement aux 
garcons et lorsqu'il est question d'enfant unique, cette preference est encore 
plus marquee. Le desir d'avoir au moans un garcon est plus repandu que 
celui d'avoir au moms une fille. Dans l'ensemble des preferences 
exprimees, les hommes sont plus portes que les femmes a desirer des 
garcons, mais la recherche indique que les femmes ont aussi un leger 
penchant pour les fils. Certains indices permettent de penser que la 
preference pour les garcons s'attenue lentement tant chez les hommes que 
chez les femmes. La correlation entre la classe sociale et la preference pour 
un sexe est pluta faible; la religion et la nationalite jouent un role plus 
important'''. 

A notre connaissance, aucune etude n'a ete realisee sur l'ensemble de 
la population canadienne mais des revues specialisees ont publie les 
resultats d'enquetes portant sur de plus petites regions geographiques. 

Connaissance des methodes de predetermination du sexe 
Peu de chercheurs et de chercheuses ont tente d'evaluer la connais-

sance qu'avait le public des methodes permettant de predeterminer le sexe 
des enfants, et la validite des resultats obtenus est contestable dans la 
mesure ou les repondants et les repondantes ont pretendu avoir de ces 
methodes une cormaissance beaucoup plus etendue que celle qu'ils 
pouvaient justifier. Ainsi Markle et Nam ont-ils decouvert que 76 % des 
personnes faisant partie de leur echantillon, compose d'etudiants et 
d'etudiantes, pretendaient avoir dela entendu parler de ces methodesm. 
Interroges sur les sources de leur information, 60 % des etudiants ont parle 
des medias, 26 % de l'ecole et les autres de sources personnelles. 
Toutefois, lorsqu'on leur demandait de preciser leurs sources, bon nombre 



112 Les techniques de choix du sexe et le DPN 

d'entre eux donnaient des reponses vagues permettant aux chercheurs de 
douter de leur sincerite. 

Plus recemment, Ullman et Fidell ont fourni des renseignements 
relativement &tallies sur la cormaissance que pretendaient avoir leurs 
sujets de certaines techniques permettant de choisir le sexe des enfants'. 
Environ les deux tiers des personnes interrogees connaissaient les 
methodes de separation des spermatozokles; la moitie avaient entendu 
parler du choix du moment des rapports sexuels par rapport au moment 
de rovulation; une proportion a peu pits semblable etait au courant de la 
possibilite de recourir a l'avortement pour choisir le sexe des enfants; et 
environ un quart des repondants et des repondantes affirmaient avoir déjà 
entendu parler de traitements horrnonaux ou chimiques. A la lumiere des 
constatations de Markle et Nam, ces 	semblent exagerer grandement 
le degre d'information du public; on peut meme se demander si des 
medecins choisis au hasard auraient ete aussi been informes que les 
personnes qui ont participe a cette enquete. 

Meme s'il existait des donnees valables sur la connaissance qu'a le 
public de ces techniques, leur utilite pour predire rutilisation eventuelle de 
ces dernieres serait quelque peu limit& car le degre d'infonnation peut 
changer rapidement avec le temps, tout dependant de l'attention que les 
medias accordent au sujet. 

La connaissance qu'ont les Canadiens et les Canadiennes des 
methodes permettant de choisir le sexe des enfants a fait l'objet de 
certaines etudes. Farr mentionne une enquete nationale realisee en 1990 
dont l'une des questions cherchait a etablir s'ils etaient au courant de la 
possibilite de traiter le sperme humain en laboratoire afin d'ameliorer les 
chances d'avoir un garcon ou une fille'. Soixante-douze pour cent des 
personnes interrogees ont alors repondu par la negative. 

Desk d'avoir recours a des methodes de predetermination du sexe 
Cette question n'a pas fait l'objet d'etudes aussi completes ou aussi 

concluantes que celle sur les preferences a regard du sexe des enfants a 
naitre, macs les chercheurs ont ete assez nombreux, surtout aux 
Etats-Unis, a s'interesser au sujet. Dans un grand nombre de travaux de 
recherche, les echantillons etaient constitues exclusivement d'etudiants et 
d'etudiantes, frequentant surtout de grandes universites publiques. C'est 
done dire que ces echantillons comportaient un nombre disproportionne de 
celibataires appartenant a la classe moyenne. Comme les resultats de ces 
recherches indiquent que les groupes interroges sont relativement peu 
susceptibles de s'interesser a la predetermination du sexe des enfants, it est 
permis de penser que le desir du public d'avoir recours a cette pratique a 
ete legerement sous-estime. 

Adelman et Rosenzweig ont pu etablir que la majorite des repondants 
et des repondantes (manes et de race blanche) approuvaient le choix du 
sexe des enfants pour les autres, jugeant les procedes non invasifs (tel le 
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choix du moment pour avoir des rapports sexuels) acceptables et rejetant 
presque unanimement l'insemination artiflcielle et l'avortement'. 
Matteson et Terranova ont egalement decouvert qu'une majorite de gens 
etaient d'avis de rendre les methodes de predetermination du sexe 
accessibles a tous' et Hartley a fait etat d'un taux d'approbation de 66 % 
chez les etudiants et les etudiantes des universites de Californiel°°. 
Toutefois, d'autres chercheurs ont signale une variation importante du 
degre d'acceptation de cette pratique au sein de la population. Pebley et 
Westoff, dont les ecrits portent notamment sur les fluctuations de l'opinion 
publique a ce chapitre, ont declare que 37 % des personnes qui ont 
repondu a leur enquete etaient pour et 59 % contre107. 

II peut etre important et interessant de savoir quelle proportion de la 
population « approuve » le fait de choisir le sexe des enfants, mais la 
question qui concerne de plus pres le desequilibre possible dans la 
repartition des sexes reside dans la proportion de gens qui sont prets 
utiliser eux-memes certaines methodes de choix du sexe. 

Les deux tiers des etudiants et des etudiantes de Californie qui 
constituaient l'echantillon de l'enquete menee par Hartley et Pietraczyk 
etaient generalement d'accord pour que les techniques permettant de 
choisir le sexe des enfants soient mises a la disposition de tous les parents 
qui souhaitent les utiliser et 45 % ont declare etre prets a les utiliser eux-
memes'. Aucun autre chercheur n'a signale des intentions aussi arretees 
de choisir le sexe des enfants, meme si d'autres etudes sont parvenues a 
des resultats semblables. Fidel et al. ont etabli qu'environ 40 % des 
etudiants et des etudiantes d'universite interroges seraient prets a recourir 
a des methodes de choix du sexe9; pour leur part, Ullman et Fidel ont 
rapporte que 37 % des repondants etaient prets a les utiliser, mais que 
seulement 10 % d'entre eux accepteraient des traitements chimiques ou 
hormonaux, et moires de 1 % I'avortement. 

Les etudiants et les etudiantes faisant partie de l'echantillon constitue 
par Markle et Nam etaient moms enthousiasmes par la possibilite de 
choisir le sexe des enfants; 41 % se sont declares favorables a cette 
possibilite et 24 % ont indique etre prets a utiliser eux-memes les 
techniques disponibles (ce dernier pourcentage diminuait toutefois de 
beaucoup lorsqu'il etait question de procedes meme moderement 
effractifs)11°. De meme, 24 % des etudiants, tant les fines que les garcons, 
qui ont participe a l'etude realisee par Gilroy et Steinbacher ont indique 
leur intention de choisir le sexe de leurs enfants'. Steinbacher et Gilroy 
ont interviews des femmes qui en etaient a leur premiere grossesse et ont 
pu etablir que le desir de predeterminer le sexe des enfants etait plus 
prononce chez les repondantes plus agees, de race noire et non 
catholiques112. Its ont egalement decouvert que parmi celles qui etaient 
pretes a utiliser des methodes de predetermination du sexe des enfants, les 
femmes etaient tout aussi nombreuses a vouloir des files que des garcons. 
Lorsque Markle et Nam ont demands aux etudiants et aux etudiantes 
faisant partie de leur echantillon s'ils souhaiteraient recourir a des 
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methodes de choix du sexe si leurs enfants precedents dtaient tous du 
meme sexe, leur degre d'acceptation de cette pratique s'elevait de maniere 
radicale pour atteindre les 62 %113. 

Une etude realisee pour le gouvernement des Etats-Unis presentait 
une situation hypothetique faisant dtat de la mise au point d'un product 
securitaire pour choisir le sexe des enfants'''. Seulement 19 % des 
personnes interrogees ont indique leur intention d'utiliser cette technique 
si elle etait disponible. Fait intdressant, 38 % d'entre elles ont suggerd que 
rutilisation de ce product soft interdite par le gouvernement, ce qui refletait 
bien le fait que 12 % seulement des personnes interrogdes croyaient que ce 
product aurait des effets benefiques pour la societe alors que 52 % 
anticipaient plutAt des effets ddfavorables. 

Les etudes menees aupres des couples sont parvenues a des 
conclusions legerement diffdrentes concernant leur intention de choisir le 
sexe de leurs enfants. L'une d'elles, dont rechantillon se composait de 
personnes instruites de classe moyenne, a revere que 60 % des couples 
&talent prets a utiliser une methode de predetermination du sexe pour leur 
deuxieme enfant si le premier n'dtait pas du sexe desire'''. (Les repondants 
n'ont pas dtd interroges au sujet des enfants suivants.) Dans une autre 
etude, dont rechantillon etait un peu plus representatif, prds des deux tiers 
des 127 couples interroges ont indique leur intention d'avoir recours a une 
telle methode116. 

Une recherche antdrieure a clairement ddmontre que les gens sont 
plus portes a repondre affirmativement aux questions d'ordre general 
concernant leur intention d'utiliser certaines techniques pour choisir le 
sexe de leurs enfants que ce n'est le cas lorsque les questions comportent 
une description de techniques precises, meme si ces techniques sont plutAt 
inoffensives. L'accord de principe, specialement chez les etudiants et les 
etudiantes de niveau universitaire, demeure frequent et pourrait aller en 
augmentant, tandis qu'on ne signale aucune augmentation du &sir des 
particuliers d'utiliser eux-memes des methodes de predetermination du 
sexe et que l'on note une diminution de la preference pour les garcons chez 
ceux qui seraient prets a y avoir recours. 

Résumé 
Les preferences pour le sexe des enfants a naitre ont fait robjet de 

nombreuses etudes, surtout au cours des deux dernieres decennies, mais 
on possdde peu de renseignements sur les attitudes des Canadiens et des 
Canadiennes a cet egard. Mdme si des methodes de recherche differentes 
ont dte utilisees, les dormees pour certaines societds, a la meme époque, 
sont fort semblables, ce qui confere encore plus de credibilite aux rdsultats 
obtenus. Il existe des differences marquees entre les societes, meme entre 
celles dont la culture et la religion se ressemblent, et 11 pourrait etre 
hasardeux d'etendre a la societe canadienne les conclusions d'etudes 
rdalisees ailleurs. 



Les preferences concernant le sexe de ses enfants 115 

Aux Etats-Unis ainsi que dans certains pays d'Europe, les futurs 
parents semblent avoir une preference de moins en moires marquee pour 
le sexe des enfants a naitre. 

Certaines interpretations erronees des resultats obtenus, attribuables 
principalement a des personnes qui ne font pas de recherche dans ce 
domain, ont probablement perpetue de fausses conceptions concernant les 
preferences pour un sexe, le desir d'utiliser des methodes de choix du sexe 
et les tentatives decoulant des preferences exprimees. Voici quelques-unes 
des erreurs qui ont ete commises 

Il a souvent ete presume qu'il etait possible d'utiliser les reponses 
fournies a la question : • De quel sexe voudriez-vous que soit 
votre prochain enfant? • pour etablir un schema general des 
preferences. Mais ce n'est pas le cas, surtout si certains 
repondants ou la totalite d'entre eux n'ont pas encore eu leur 
premier enfant. 
II ne convient pas d'inferer que les personnes qui expriment des 
preferences pour un sexe sont au fait des methodes disponibles 
pour choisir le sexe de leurs enfants; ni que celles qui 
connaissent ces methodes et les approuvent en principe sont 
desireuses de les utiliser elles-memes; ni que celles qui ont 
l'intention d'y avoir recours passeront a l'acte. 

Les resultats d'etudes menees aupres d'un echantillon non 
representatif, qu'il s'agisse d'un groupe d'etudiants et 
d'etudiantes de niveau universitaire ou d'un echantillon 
geographiquement limite, ont souvent ete etendus a la population 
en general. Les etudiants ne sont certainement pas repre-
sentatifs de la population en general en ce qui concerne les 
preferences pour un sexe et l'intention de choisir celui de leurs 
enfants; ils ne sont probablement pas non plus representatifs en 
ce qui a trait a la connaissance des methodes utilisees pour 
choisir le sexe des enfants a naitre. Et peu d'etudes ont jusqu'a 
maintenant porte sur des echantillons nationaux choisis au 
hasard. La majorite des donnees nationales proviennent de 
sondages composites qui nous apprennent peu de choses sur les 
preferences des gens concernant le sexe de leurs enfants ou sur 
leur intention de recourir a certaines methodes pour le choisir. 

De nombreux chercheurs ont presume, implicitement, que les 
preferences exprimees par les personnes celibataires concernant 
le sexe de leurs enfants resteraient les memes apres le manage, 
sans qu'il y ait d'influence moderatrice de leur conjoint. Pour que 
toutes les preferences exprimees avant le manage se traduisent 
par des tentatives de predeterminer le sexe des enfants apres le 
mariage, ii faudralt que chaque personne ayant manifesto une 
telle preference avant de se marier trouve un conjoint ou une 
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conjointe ayant des opinions identiques ou affichant une 
passivite complete a regard de ces questions. 

Les positions des personnes sans enfants concernant leur 
preference pour un sexe et leur intention d'utiliser des methodes 
pour le choisir seront probablement influencees par les enfants 
qu'ils auront. 

En conclusion, a la lumiere des resultats des enquetes realisees a ce 
jour, it semble subsister une legere preference pour les garcons au sein de 
la plupart des societes occidentales. Toutefois, it y a un &art logique et 
empirique entre l'expression individuelle d'une preference pour le sexe de 
ses enfants et les &marches concretes pour avoir un enfant de ce sexe. Le 
pont causal se compose de divers maillons, dont certains seraient faibles 
et d'autres de force inconnue. Comme nous l'avons decrit ci-dessus, un 
sondage, fon& sur un echantillon unique, des connaissances et des 
attitudes de la population concernant les variables pertinentes constitue la 
meilleure facon de determiner les forces individuelles et collectives de ces 
maillons. Les deux sections qui suivent decrivent les caracteristiques et les 
resultats d'un tel sondage. 

Met hode 

Echantillonnage 
La plupart des donnees utilisees dans l'analyse qui suit proviennent 

d'une serie de questionnaires expedies par la poste. Deux echantillons 
separes ont ete constitues. 

Premier echantillon 
Pour le premier echantillon, la population cible etait tous les 

Canadiens et les Canadiennes ayant l'intention d'avoir un enfant ou 
plusieurs, qu'ils soient ou non déjà parents. L'echantillon a ete constitue 
A la suite d'enquetes preliminaires de selection realisees a l'aide de 
methodes de choix au hasard. En fait, des enquetes de selection 
independantes ont ete realisees a peu pres a la meme epoque, soit a la fin 
de 1991 et au debut de 1992, par quatre maisons de sondages. Deux de 
ces enquetes etaient des sondages telephoniques pour lesquels les numeros 
resultaient d'un systeme d'appel aleatoire. Les autres etaient des enquetes 
de porte a porte realisees a l'aide de methodes conventionnelles de sondage 
et pour lesquelles les domiciles avaient ete choisis au hasard. 

Le fait de mener conj ointement des enquetes telephoniques et de porte 
a porte devait minimiser les effets des legers biais d'echantillonnage 
inherents a chacune des methodes. En retenant les services de plusieurs 
maisons de sondages pour les enquetes par telephone et de porte a porte, 
l'objectif &tail de minimiser l'influence particuliere d'une de ces maisons 
(meme si nous n'avons jamais entendu parler de telles influences au sein 
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des quatre maisons en cause): it s'agissait aussi, en partie, de remedier au 
fait qu'aucun sondage composite ne pouvait a lui seul reunir un nombre de 
cas suffisant. Les sondages composites rejoignent generalement entre 
1 000 et 1 500 foyers dont une faible proportion seulement compte des 
repondants qui ont l'intention d'avoir des enfants et sont prets a remplir un 
questionnaire emit. 

Principalement a cause de considerations budgetaires, les questions 
de selection ont ete ajoutees a des sondages composites nationaux au lieu 
de constituer des enquetes independantes. Meme si le contrOle n'a pas ete 
parfait, l'effet de dispersion dans les procedures d'echantillonnage peut 
aussi bien avoir ete positif que negatif, comme nous l'avons déjà dit. En 
outre, le caractere tres limite et tres elementaire des renseignements 
recueillis dans le cadre des sondages de selection rendait sans objet le 
manque d'homogeneite dans les methodes d'entrevue. 

Dans tous les sondages de selection, les sujets se voyaient demander 
s'ils avaient l'intention d'avoir des enfants un jour et, si oui, s'ils &talent 
d'accord pour qu'on leur fasse parvenir un questionnaire ecrit traitant de 
questions telles que leurs preferences concernant le nombre et le sexe des 
enfants qu'ils souhaitaient avoir. Le questionnaire a ete expedie aux seules 
personnes qui avaient repondu affirmativement aux deux questions. 

Ces personnes ne s'engageaient pas explicitement a repondre au 
questionnaire macs seulement a le recevoir. L'utilisation de termes evasifs 
dans le sondage de selection risquait probablement de faire augmenter 
legerement les cotits et de gonfler la taille de l'echantillon en provoquant 
l'envoi du questionnaire a un certain nombre de personnes plus ou moms 
interessees par la question. Elle risquait aussi de reduire le taux de retour, 
en supposant que celui-ci soit defini comme le nombre de questionnaires 
renvoyes exprime en pourcentage du nombre de questionnaires expedies. 
Par contre, les effets sur le taux de reponse seraient legerement positifs si 
ce dernier etait de mi comme etant le nombre de questionnaires renvoyes 
exprime en pourcentage du nombre de personnes constituant l'echantillon 
(etabli en fonction des resultats des sondages de selection). 

Mille cent vingt-quatre questionnaires ont ete expedies par la poste et 
502 nous sont revenus remplis. 

Malheureusement, les sondages de selection ne faisaient pas mention 
des preferences linguistiques des repondants. La methode utilisee pour 
l'envoi des questionnaires a consiste a expedier un questionnaire redige en 
anglais a toutes les personnes qui ne residaient pas au Quebec et a ajouter 
un questionnaire redige en frangais si le nom de la personne permettait de 
supposer qu'elle pouvait etre francophone. De meme, tous les participants 
du Quebec ont recu un questionnaire francais: les Quebecois dont le nom 
avaient une consonance autre que franc aise ont egalement recu un 
questionnaire en anglais. 

Les questionnaires ecrits contenaient une question demandant aux 
repondants si leur conjoint (ou leur conjointe) souhaitait aussi remplir 
un questionnaire. Cette question visait principalement a comparer les 
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attitudes des partenaires mais elle comportait egalement des avantages 
supplementaires : elle a permis d'augmenter le nombre total de repondants, 
d'equilibrer quelque peu le nombre d'hommes et de femmes qui ont 
repondu au questionnaire, d'ameliorer legerement l'un des gauchissements 
inherents aux enquetes telephoniques (lorsqu'un systeme d'appel aleatoire 
est utilise) et aux enqu8tes a domicile, et plus precisement de corriger la 
legere surrepresentation de personnes vivant seules pluttst qu'au sein d'une 
famille ou d'un autre groupe. 

Il est impossible de determiner avec precision si l'echantillon est 
representatif de la population dans la mesure ou la population cible est 
l'ensemble des Canadiens et des Canadiennes qui ont l'intention d'avoir des 
enfants a un moment ou l'autre de leur vie; en outre, 11 n'eldste aucune 
donne sur les caracteristiques demographiques d'une telle population. Il 
est possible de cerner les parametres de population d'un groupe d'age en 
particulier, par exemple toutes les personnes entre 18 et 40 ans, mais cela 
n'est pas tres utile, car dans les sous-groupes d'age, les intentions varient 
enormement en ce qui concerne l'intention d'avoir des enfants. 

Il est toutefois possible d'evaluer la representativite des echantillons. 
En regard de certaines variables, telles que le sexe ou la langue, la 
distribution de la population cible ne devrait pas differer beaucoup de la 
population canadienne dans son ensemble. Dans le cas des autres 
variables, telles que l'instruction et l'etat civil, les differences entre la 
population cible et la population en general sont assez claires et leur ordre 
de grandeur peut etre evalue de maniere approximative. Cette methode a 
le merite de signaler toute deviation importante du point de repre-
sentativite. 

Dans le sujet a l'etude, le sexe des repondants est la variable la plus 
importante a considerer pour evaluer la representativite de l'echantillon. 
Dans la population en general, la repartition des sexes est d'environ 
49 garcons pour 51 files et it y a de fortes chances pour que la repartition 
des personnes en age de procreer soit tits semblable. (La population des 
moires de 18 ans compte une proportion d'hommes un peu plus elevee et 
celle des personnes qui ne sont plus en age de procreer, une proportion 
beaucoup plus grande de femmes.) Comme la proportion de repondantes 
depassait de beaucoup celle des repondants (atteignant souvent 60 pour 
40), 11 &tan permis de craindre un degre encore plus extreme de non-
representativite dans une enqutte portant sur des questions de repro-
duction. Fort heureusement, l'echantillon comptait 45 % d'hommes, une 
deviation acceptable des proportions qui etaient probablement celles de la 
population cible. 

L'echantillon etait passablement representatif des deux principaux 
groupes linguistiques, avec 76 % de repondants anglophones et 24 % de 
francoph ones . 

Les personnes nees a l'etranger sont beaucoup moans portees 
repondre aux sondages. Ce fut probablement le cas dans la presente 
recherche mais a un degre moindre que celui prevu, compte tenu du 
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fait que l'enquete ne se deroulait qu'en deux langues et que certaines 
des questions abordees etaient ouvertes aux differences culturelles. 
Neuf pour cent des repondants etaient nes a l'etranger, cornme c'etalt le cas 
de 29 % de leurs mares et 28 % de leurs pares. Le pourcentage de 9 est 
certainement inferieur a celui qu'on trouve dans l'ensemble de la 
population canadienne d'origine etrangere, mais probablement pas trop 
eloigne du pourcentage dans la population en age de procreer. 

Environ 59 % des repondants ont declare etre manes ou vivre en 
union de fait, un pourcentage legerement inferieur a celui de l'ensemble de 
la population adulte (65 %), mais probablement plus representatif de la 
population cible, qui compte une proportion relativement importante de 
personnes dans la vingtaine. 

En plus d'indiquer leur propre sexe, les repondants devaient egalement 
indiquer celui de leur partenaire, ce que la plupart ont accepte de faire. Un 
tre s petit nombre de reponses, moires de 2 %, faisaient mention d'une 
relation homosexuelle. Ce resultat s'explique probablement par le fait que 
la proportion de personnes homosexuelles desirant avoir des enfants est 
moindre que chez les heterosexuels. Etant donne la nature des questions 
de selection des repondants, les personnes n'ayant pas l'intention d'avoir 
des enfants etaient peu susceptibles de recevoir un questionnaire. 

Deuxieme echantillon 
Le deuxiame echantillon etait compose d'etudiants et d'etudiantes de 

niveau universitaire, pour differentes raisons. Une forte proportion d'entre 
eux ont l'intention d'avoir des enfants un Jour; la majorite n'ont pas encore 
commence a elever des enfants et leurs preferences ne sont pas influencees 
par les enfants qu'ils ont déja; leur participation aux enquetes d'opinion est 
generalement elevee; et, fait tres important, les etudiants et les autres 
personnes du meme groupe d'age sont souvent sous-representes dans les 
echantillons aleatoires de la population en general parce qu'ils vivent dans 
leur milieu familial ou partagent des appartements avec d'autres etudiants. 
Compte tenu de sa taille et de sa representativite, le premier echantillon 
revet une importance beaucoup plus grande dans le cadre de la presente 
analyse. L'echantillon constitue d'etudiants et d'etudiantes sert surtout a 
cerner les principales differences avec la population en general. 

La methode d'echantillonnage retenue pour le groupe etudiant est 
rechantillonnage en deux grappes. Huit universites canadiermes ont eta 
selectionnees de facon a constituer un echantillon diversifie et a peu pres 
representatif de toutes les universites du pays en ce qui a trait a la taille et 
a la situation geographique. Cent etudiants ont ensuite eta choisis au 
hasard dans chacune des universites retenues. Le questionnaire ecrit 
utilise pour l'echantillon etudiant differait legerement de celui utilise pour 
le premier echantillon, la plupart des differences ayant trait aux etudes et 
a l'orientation professionnelle. 

Sauf indication contraire, l'analyse qui suit fait reference a l'echan-
tillon principal. 
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Taux de reponse 
Faute de temps, une seule lettre de rappel a ete envoy& a tous les 

sujets, environ une semaine apres l'expedition du questionnaire. Cette 
fagon de faire a eu des repercussions tant sur la taille de rechantillon que 
sur le taux de reponse. Elle n'a pas compromis la taille de rechantillon 
dans la mesure ou la diminution probable du taux de reponse etait 
compensee par un premier envoi plus important (qui etait rendu possible 
par les economies realisees en limitant le nombre de rappels et le fait que 
rechantillon constitue a la suite de renquete de selection s'est avere plus 
considerable que prevu). 

L'envoi d'une seule lettre de rappel a probablement eu des effets plus 
marques sur le taux de reponse, sans pour autant influer de maniere 
significative sur la representativite de rechantillon. L'envoi de plusieurs 
lettres de rappel permet effectivement d'augmenter le taux de reponse. 
Mais la question qui nous preoccupe ici nest pas la difference entre le 
nombre de personnes qui sont pretes a repondre au questionnaire et le 
nombre de personnes qui refusent de le faire; ii s'agit plutot d'etablir si le 
petit nombre de sujets qui auraient repondu uniquement apres plusieurs 
rappels auraient exprime des preferences pour le sexe de leurs enfants et 
des opinions a regard du choix du sexe des enfants qui auraient ete tres 
differentes de celles exprimees par les personnes qui ont repondu 
l'enquete sans avoir recu de lettre de rappel. Il est impossible de repondre 
a cette question avec certitude mais l'on presume qu'elle ne compromet que 
tits legerement la representativite de rechantillon. 

Evaluer la connaissance des methodes de predetermination 
Pour prevoir les consequences pouvant decouler de l'acces aux 

methodes de predetermination du sexe des enfants, 11 faut d'abord etablir 
avec exactitude la connaissance qu'ont les gens des methodes disponibles 
et leur desir d'y recourir. Malheureusement, revaluation de ces deux 
elements dans un seul et meme questionnaire souleve un probleme 
methodologique. Le desir d'utiliser les methodes disponibles ne peut etre 
evalue correctement en l'absence d'une description precise de ces 
methodes; it est inutile de demander aux gens s'ils ont l'intention d'utiliser 
une technique s'ils ne la connaissent pas. Par contre, si les techniques en 
cause sont decrites, les donnees sur la connaissance prealable de ces 
methodes sont presque certainement faussees. C'est pour resoudre ce 
probleme que les methodes suivantes ont ete utilisees. 

Un sous-echantillon de sujets (environ 15 %) a fait l'objet d'une etude 
en deux phases, la premiere comportant des questions sur la connaissance 
des techniques disponibles, et la seconde interrogeant les gens sur leur 
intention d'utiliser certaines techniques. Ce sous-echantillon a fourni un 
moyen de verifier la validite du degre de connaissance, tel qu'etabli pour 
les sujets n'ayant participe qu'a une seule phase. Cette fagon de pro-
ceder a probablement entraine des depenses supplementaires, une Legere 
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diminution du nombre de repondants (parce que certaines personnes qui 
ont repondu au premier questionnaire n'ont peut-etre pas repondu au 
deuxteme) et un certain degre d'invalidite (dans la mesure oft ce n'est pas 
necessairement la meme personne qui a repondu aux deux questionnaires). 

Les autres sujets de rechantillon (85 %) ont fait l'objet de mesures 
pour tenter de minimiser l'effet possible d'invalidite pouvant decouler de 
la « connaissance des methodes pour choisir le sexe des enfants 
Premierement, les descriptions des differentes methodes pour pre-
determiner ou connaitre le sexe du fcetus n'etaient pas fournies d'emblee 
aux repondants; elles avaient ete placees dans des enveloppes scellees et 
numerotees que les repondants ne devaient ouvrir qu'au moment qui leur 
etait indique dans le questionnaire. 

Deuxiemement, les questions portant sur la connaissance des 
techniques etaient suivies d'une description des techniques existantes et 
hypothetiques; les repondants etaient d'ailleurs fortement invites a 
considerer la possibilite que ces techniques ne soient qu'imaginaires. Le 
desir d'utiliser chacune des methodes decrites etait alors evalue. Ce 
procede non seulement presente l'avantage de ne pas fausser les donnees 
sur la « connaissance mais facilite egalement revaluation du desir 
d'utiliser les techniques qui semblent prometteuses. Le risque d'invalidite 
reside dans le fait que certain repondants peuvent presumer que les 
techniques decrites comme etant fictives existent reellement et « tricher 
dans leurs reponses aux questions portant sur leur connaissance des 
methodes de predetermination du sexe. 

Pour resoudre ce probleme, it aurait ete possible de proceder a des 
entrevues en personne ou a une enquete telephonique et d'utiliser alors des 
questions sequentielles portant d'abord sur la connaissance, puis sur le 
desir d'utilisation. Mats compte tenu des coats et parce que les questions 
&rites sont souvent plus efficaces lorsqu'il faut transmettre des 
renseignements complexes aux repondants avant qu'ils ne puissent 
repondre, cette solution n'etait pas la meilleure. 

On a determine qu'il serait difficile de mesurer la connaissance des 
methodes de choix du sexe a l'aide de reponses courtes tout en obtenant 
un niveau eleve de validite. C'est pourquoi tout le codage des reponses 
&rites a ete effectue par une seule personne, qui a travaille en etroite 
collaboration avec le chercheur principal. 

Dans le sondage en deux phases, qui s'adressait au sous-echantillon, 
les repondants devaient d'abord repondre a des questions demographiques, 
a des questions concernant leurs preferences quant au sexe de leurs 
enfants et a des questions ayant trait a la connaissance qu'ils avaient des 
methodes de predetermination et de determination du sexe des fcetus ou 
a des questions d'opinion sur le sujet. A la detudeme phase, les repondants 
prenaient connaissance de renseignements simples et précis sur les 
differentes methodes disponibles et devaient ensuite indiquer quelles 
methodes leur paraitraient acceptables dans des circonstances donnees. 
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Le sondage en une phase contenait toutes les questions apparaissant 
dans le sondage en deux phases, et aucune autre. 

Mode de presentation des donnees statistiques 
La presente recherche est avant tout exploratoire et descriptive; elle 

n'entend pas proceder a la verification d'hypotheses nulles. Neanmoins, 
une mesure de la probabilite que les resultats obtenus soient le fruit du 
hasard est fournie au lecteur lorsque cela s'avere utile et approprie. Nous 
ferons done etat de certaines probabilites plutOt que des seuils d'inclusion 
ou d'exclusion dans l'enquete, a l'exception des valeurs estimees inferieures 
a 0,001 qui elles, ne seront pas devoilees, macs simplement indiquees 
comme etant p < 0,001. 

Constatations du sondage 

Le sondage visait a obtenir des donnees au sujet de trois variables 
decisives pour la prediction d'un desequilibre de la repartition des sexes 
resultant de la disponibilite des methodes de choix du sexe : la preference 
pour le sexe de ses enfants, la sensibilisation aux methodes de choix du 
sexe disponibles et la volonte d'utiliser l'une ou l'autre de ces methodes 
dans une situation donnee. Nous ferons etat des constatations pour 
chacune de ces categories. 

Par souci de precision et de brievete, les constatations du sondage 
l'intention des etudiants et des etudiantes ne seront pas presentees en 
meme temps que les resultats du sondage principal; elles seront plutOt 
decrites sommairement a la fin de la presente section. 

Preference concernant le sexe de ses enfants 

Variables 
Les preferences concernant le sexe de ses enfants etant multi-

dimensionnelles, la description de l'eventail de ces preferences dolt 
s'appuyer sur des donnees provenant de toute une serie de variables. 

Le questionnaire ecrit demandait aux repondants et aux repondantes 
qui prevoyaient avoir des enfants de decrire leurs preferences, s'ils en 
avaient, quant au sexe de jusqu'a cinq enfants a venir ainsi que le nombre 
total de filles et de garcons qu'ils estimaient ideal. La difference entre le 
total de fines et le total de garcons souhaites sert de mesure de preference 
globale et permet d'etablir le rapport des preferences pour l'echantillon. 

Le questionnaire posait aussi une serie de questions concernant 
l'importance pour le repondant ou la repondante des diverses dimensions 
de la preference quant au sexe des enfants : 

L'importance d'avoir au moires une fille; 
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L'importance d'avoir au moms un garcon: 

L'importance d'avoir au moins un enfant de chaque sexe; 

L'importance d'avoir un nombre egal d'enfants de chaque sexe; 

L'importance d'avoir tout d'abord une fillet 

L'importance d'avoir tout d'abord un garcon. 

Ces echelles ont product des donnees d'intervalle grace a des echelles 
numeriques en cinq points (les descriptions verbales n'etant reservees 
qu'aux positions extremes « pas important » et « tres important ». Cette 
serie de questions visait a determiner non seulement l'orientation des 
preferences et leur importance, mais aussi rintensite des opinions 
exprirnees. 

On a aussi demande aux repondants et aux repondantes d'indiquer 
sur des echelles semblables comment ils percevaient les preferences de leur 
conjoint ou de leur conjointe a regard de chacune de ces six questions. 

Enfin, on leur a demande de decrire, dans une reponse ouverte, toute 
autre dimension de leur preference quant au sexe de leurs enfants dont on 
n'avait pas fait suffisamment etat dans les questions precedentes. 

Preference concernant le sexe de ses enfants : Orientation 
L'examen de la proportion de la population qui prefererait avoir un 

nombre egal de garcons et de filles, et de la proportion qui prefererait avoir 
plus d'enfants d'un sexe que de l'autre est l'une des fagons de decrire 
l'ampleur de la preference pour des filles ou des garcons. Nous avons 
calcule ces donnees en deux temps : tout d'abord, seuls les enfants a venir; 
et ensuite le nombre total d'enfants prevus, y compris les enfants déjà nes. 
Comme nous le verrons, les differentes reponses a ces questions peuvent 
permettre d'interpreter les schernas de preference. 

En ce qui a trait aux seuls enfants prevus a ravenir, les donnees 
revelent nettement que le schema de preferences dominant est le desir 
d'avoir un nombre egal de filles et de garcons, quelque 71 % des 
repondants et des repondantes jugeant cette situation optimale. Le fait que 
les autres personnes soient a peu pres egalement partagees entre une 
preference pour un plus grand nombre de filles et un plus grand nombre 
de garcons est encore plus important. Comme le montre le tableau 1, 
environ 14 % des membres de rechantillon souhaitent avoir plus de filles 
et 15 % preferent un plus grand nombre de garcons. Ceux et celles qui 
veulent avoir plus de garcons tendent a vouloir une repartition legerement 
plus asymetrique que ceux et celles qui preferent plus de fines. Rappelons 
que ces pourcentages s'appliquent uniquement aux enfants a venir. 

Les donnees comparables pour l'ensemble des enfants souhaites, y 
compris les enfants déjànes, donnent lieu a des constatations semblables, 
tout en indiquant une legere preference pour des garcons. Environ 65 0/0 
veulent toujours un nombre egal de garcons et de filles, pres de 20 % 
veulent plus de garcons que de filles et environ 16 % souhaitent une 
majorite de filles. 
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Tableau 1. Preferences concernant le sexe de ses enfants 

Prefereraient avoir 

Pourcentage 

Enfants futurs 
seulement 

Enfants actuels 
et futurs 

Plus de filles 13,5 16,3 
Un nombre egal de chaque sexe 71,2 64,6 
Plus de garcons 15,3 19,2 

Total 100,0 100,1 

Les differences entre ces ensembles de donnees sont importantes en 
ce qui a trait a l'interpretation des donnees et valent la peine qu'on s'y 
arrete un peu. La premiere difference pertinente est le pourcentage de ceux 
et celles qui souhaitent un nombre egal d'enfants de chaque sexe : 71,2 % 
contre 64,6 % (voir le tableau 1). Cette difference est essentiellement 
attribuable a l'inclusion dans le premier echantillon des personnes qui ne 
souhaitent pas avoir d'autres enfants; si l'on exclut ces dernieres, le 
pourcentage de ceux qui souhaitent avoir un nombre egal d'enfants de 
chaque sexe passe de 71,2 a environ 68. Le leger ecart qui demeure est 
attribuable au fait que certains ont déjà deux enfants ou plus du meme 
sexe et ne veulent pas en avoir quatre ou plus pour des raisons d'equilibre. 

La deuxieme difference, qui est plus subtile, est celle qui porte sur la 
preference apparente pour des garcons. Les deux ensembles de donnees 
different legerement quant a la prevalence du desir d'avoir davantage de 
garcons que de fines, l'ensemble de donnees sur les enfants futurs 
indiquant une difference de 1,8 0/0 et l'autre, une difference de 2,9 %. Cette 
apparente incoherence peut etre, en partie, le resultat d'une caracteristique 
legerement atypique de l'echantillon. Fait a signaler, bien que l'echantillon 
semble representatif quant aux diverses variables demographiques dont il 
a ete question, il n'est pas parfaitement representatif quant au sexe des 
enfants qu'ont OA les repondants et les repondantes. Des premiers 
enfants et des deuxiemes enfants des repondants, plus de 52 % &talent des 
garcons. En fait, 52,8 % de tous les enfants des repondants etaient des 
garcons (N = 459). (L'on tentera de savoir ci-dessous si cette repartition 
atypique pourrait etre le resultat de tentatives prealables de choix ou de 
predetermination du sexe.) 

Fait a signaler, le rapport garcons-lilies a la naissance, en Amerique 
du Nord, n'est pas exactement 50:50, mais environ 51,5:48,5. (Les chiffres 
sur les avortements spontanes donnent a croire que le rapport est encore 
plus asymetrique a la conception, mais que le taux eleve de mortalite fcetale 
des males reduit cette disparite.) Quoi qu'il en soft, les taux plus eleves de 
mortalite des males en bas age, durant la prime enfance et dans toutes les 
cohortes jusqu'a la vieillesse inclusivement, reduisent de toute evidence 
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recart du rapport a la naissance. Wine si le rapport 52,8:47,2 de garcons-
fines a la naissance, signale dans cet echantillon, est atypique, sa deviation 
de la norme est mince; elle n'est environ que la moitie de ce qu'elle semble 
a premiere vue. 

La disparite est importante pour le moment parce que les recherches 
anterieures nous ont revere que les parents, et particulierement les meres, 
tendent a se dire satisfaits du sexe des enfants qu'ils ont. Peu importent 
leurs preferences avant de procreer, les preferences exprimees par les 
parents ont tendance a evoluer apres la naissance de leurs enfants pour se 
conformer au sexe de ces memes enfants. Par consequent, un echantillon 
comme celui-ci, comptant un nombre non proportionnel de garcons, risque 
de fausser les renseignements au sujet des preferences globales pour des 
garcons et des fines dans la population, si Von interroge les sujets sur le 
nombre total de filles et de garcons qu'ils airneraient avoir. 

Ces arguments laissent entendre que les donnees decrivant les 
preferences pour de futurs enfants seulement sont un indicateur 
legerement meilleur de la preference pour des garcons ou des filles que les 
donnees correspondantes sur tous les enfants desires, y compris les 
enfants déjà nes. 

Toutefois, it existe une autre interpretation plausible des donnees qui 
n'exclut pas les interpretations precedentes tout en etant divergente. 
Puisque requilibre entre le nombre de garcons et de fines est une valeur 
repandue et compte tenu que la majorite des enfants des repondants et des 
repondantes sont des garcons (comme nous l'avons indique ci-dessus), l'on 
pourrait raisonnablement conclure que les donnees sur les preferences a 
regard du sexe des enfants a venir, qui semblaient indiquer une position 
neutre, masquaient en fait une legere preference pour des garcons. C'est 
ce qui arriverait si certaines des personnes dont les reponses revelaient une 
preference pour des filles optaient reellement pour un equilibre apres avoir 
eu des garcons ou si certaines des personnes qui preferaient reellement un 
garcon exprimaient ce qui semblait etre une position neutre a regard des 
enfants a venir parce qu'ils avaient déjà plus de garcons que de fines. 

Il est impossible de distinguer nettement ces effets, qui jouent 
probablement tous un certain role. Heureusement, les conclusions 
auxquelles menent les deux ensembles de donnees ne different pas 
tenement et, puisqu'elles s'orientent dans des directions opposees, 
l'interpolation des chiffres est une solution raisonnable bien qu'imprecise. 

Il faut se pencher sur un autre element d'information a cet egard : le 
profil global de preference des personnes qui n'ont pas d'enfant, un groupe 
qui n'est pas soumis au gauchissement contradictoire qui touche les 
personnes qui ont déjà des enfants. Or, une proportion remarquable de 
82 % de ce groupe prefereraient avoir un nombre egal de fines et de 
garcons. Quelque 8 % prefereraient avoir plus de fines et les 10 % restants 
prefereraient des garcons. Pour ce groupe, le rapport global de preferences 
est d'environ 51:49. 
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Malgre les legeres difficultes d'interpretation de certaines de ces 
donnees, elles sont relativement coherentes et concluantes. Elles laissent 
entendre que la valeur de preference predominante est le desir d'avoir un 
nombre egal d'enfants de chaque sexe. Chez les quelques repondants et 
repondantes qui prefereraient avoir plus d'enfants d'un sexe que de l'autre, 
on remarque une tres legere preference pour un plus grand nombre de 
garcons. Ces conclusions sont semblables aux constatations des autres 
recherches realisees en Amerique du Nord au cours des dernieres annees, 
bien que les constatations presentes puissent donner a croire a une 
preference legerement moins prononcee pour des garcons que ne l'ont 
constate la plupart des travaux anterieurs. 

Intensite 
Neanmoins, ces donnees sur les profils globaux de preferences, aussi 

interessantes soient-elles, sont d'une utilite limitee car elles ne mesurent 
pas l'intensite des opinions des repondants et des repondantes; or, cette 
question est capitale lorsqu'il s'agit de savoir si les personnes agiront en 
consequence. Les donnees sur les autres variables relatives aux 
preferences nous fourniront des renseignements supplementaires sur 
l'importance qu'attachent les sujets aux divers principes de preference pour 
des garcons ou des filles. L'un de ces principes est le desir d'avoir un 
nombre egal de filles et de garcons. Compte tenu de la constatation 
anterieure voulant qu'une grande majorite de repondants prefere avoir un 
nombre egal de garcons et de files, l'on s'etonnera du peu d'importance 
qu'on accorde a cette question. La note moyenne de cette variable etait 
de 1,6, le 1 signifiant « pas important » et le 5 correspondant a « tres 
important «. 

Bien qu'inattendues, ces deux constatations ne sont pas contradic-
toires. L'examen des donnees relatives a un principe connexe, c'est-a-dire 

avoir au moins un enfant de chaque sexe «, permet certaines precisions. 
La valeur moyenne de cette variable est legerement superieure a 3,0. 
Apparemment, une grande majorite de parents eventuels prefereralent avoir 
exactement le meme nombre d'enfants de chaque sexe, macs rares sont 
ceux qui considerent cette question importante. Ce que presque tous les 
parents canadiens eventuels veulent, et ils y tiennent, c'est avoir au moins 
un enfant de chaque sexe. 

Puisque la nature d'une preference et l'importance qu'on y attache 
sont de toute evidence sans rapport, on peut se demander quels autres 
principes, tels que la preference pour des garcons, peuvent etre consideres 
comme tres importants par les quelques repondants et repondantes qui 
veulent plus de garcons que de filles. Un principe moins extreme que celui 
d'« avoir plus de garcons que de filles «, et l'un auquel beaucoup plus de 
repondants et de repondantes sont susceptibles de souscrire, est celui 
d'« avoir au moins un garcon «. Les valeurs moyennes pour cette variable 
et la variable connexe, « avoir au moins une fille «, sont de 3,2 environ. 
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Les donnees pour chacune de ces deux variables pourraient nous 
induire en erreur si on les considera1t isolement, mats leur signification se 
precise lorsqu'on les envisage ensemble et de concert avec la statistique 
correspondante relative a l'enonce « avoir au moths un enfant de chaque 
sexe *. Il devient evident que la note elevee attribuee a « au moths un 
garcon * ne traduit pas une preference pour les garcons, pas plus que la 
note quasi identique pour « au moths une fine * ne represente une 
preference pour les filles. Its traduisent pluta tous deux la valeur 
profondement ancree qui veut que l'on aft au moths un enfant de chaque 
sexe. La logique des questions est telle que peu importe l'importance qu'on 
accorde au fait d'avoir au moans un enfant de chaque sexe, 11 faudrait 
accorder au moths autant d'importance aux deux questions distinctes que 
sont it avoir au moths une fille * et « avoir au moths un garcon *. Les 
chiffres revelent qu'on accorde tres peu d'importance au fait d'« avoir au 
moths un garcon », si ce n'est la valeur accord& au fait d'« avoir au moths 
un enfant de chaque sexe *: it en va de theme en ce qui a trait au desir 
d'« avoir au moths une fille *. 

Premier enfant 
L'on estime important les schemas de preferences pour le sexe du 

premier enfant, en partie parce qu'on estime que l'athe joust de nombreux 
avantages intellectuels et affectifs. (Or, les dernieres recherches ne 
corroborent generalement pas ce point de vue.) 

Les chiffres dont 11 est question ici decrivent la preference pour le sexe 
du premier enfant dans le cas des repondants et des repondantes qui 
prevoient avoir des enfants mats qui n'en ont pas encore. Une legere 
majorite de ces personnel n'ont aucune preference quant au sexe du 
premier-ne, les autres penchant en faveur de garcons (26 % contre 21 % 
pour les filles). La encore, ce genre de dorthees sur les preferences n'est 
pas tres significatif a moths qu'on ne prenne aussi en consideration 
l'attachement a ces valeurs. Fait interessant, les variables connexes, soit 
« avoir tout d'abord un garcon * et « avoir tout d'abord une fille * ont obtenu 
des notes moyennes de seulement 1,8 et 1,7 respectivement sur les echelles 
d'importance de cinq points. Bien que le leger ecart soit aussi en faveur 
des garcons, ce qui accentue le gauchissement dont ont fait etat les chiffres 
sur les preferences pour une fille ou un fils aine, les faibles notes laissent 
entendre que le choix du sexe dans le cas d'un premier enfant ne serait pas 
tres courant a moths qu'une methode efficace et sans inconvenient (coat, 
incomfort, retards) ne soit disponible. 

Facteurs determinants des preferences concernant le sexe des enfants 

Sexe 
Le fait que la preference pour des garcons soit beaucoup plus marquee 

chez les peres eventuels que chez les meres releve du cliche mais, comme 
nous l'avons signale ci-dessus, la plupart des recherches anterieures ont 
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aussi indique que les femmes, marides ou non, ont tendance a preferer des 
garcons. 

Les femmes qui ont participe a cette recherche ne souhaitent pas avoir 
plus de garcons que de fines. Elles ne sont pas non plus susceptibles de 
croire qu'avoir au moths un garcon ou qu'avoir un garcon comme aine soit 
plus important que les valeurs correspondantes concernant les filles. Les‘  
attitudes des repondantes, dans l'ensemble, seraient tout a fait neutres 
quant au sexe de l'enfant si ce n'etait qu'elles accordent un peu plus 
d'importance au fait d'avoir au moires une fille qu'a celui d'avoir un fils ou 
plus. 

Les tres legeres differences entre les hommes et les femmes 
constituent une dimension interessante de ces donnees. Le tableau 2 
resume et compare les schemas de preferences chez les hommes et les 
femmes. Remarquez que le rapport entre le sexe du repondant ou de la 
repondante et le desir d'avoir plus d'enfants d'un sexe que de l'autre, bien 
qu'evident, est extremement faible. A la difference des femmes de 
l'echantillon, les hommes manifestent une legere preference pour les 
garcons. En moyenne, ils veulent plus de garcons que de filles, ils 
accordent plus d'importance au fait d'avoir au moans un garcon qu'au fait 
d'avoir au moires une fille et ils sont plus susceptibles que les femmes 
d'estimer important d'avoir tout d'abord un garcon. Mais it semble que 
chez les hommes, comme chez les femmes, l'on tienne avant tout a avoir au 
moires un enfant de chaque sexe. 

Lorsqu'on considere l'effet conjugue du sexe du repondant ou de la 
repondante et d'autres variables connexes, l'on peut etablir de subtils 
rapports statistiques, bien que les groupes de repondants et de 
repondantes se distinguent davantage par leurs ressemblances que par 
leurs differences. 

Repercussions des valeurs du conjoint ou de is con, jointe 
Prenons l'effet du sexe et de l'etat civil sur la preference pour des 

garcons ou des filles. Les femmes et les hommes manes accordent la meme 
importance au fait d'avoir un garcon (3,1), tandis que les hommes non 
manes considerent cette question comme relativement plus importante que 
les femmes celibataires (3,3 et 3,1 respectivement). Bien que la difference 
ne soit pas tres marquee, la constatation est interessante parce qu'elle 
laisse entendre que les attitudes a regard de questions telles que celle-la 
peuvent evoluer lorsque les personnes vivent une relation intime, les 
hommes surtout se rapprochant de la position de leur conjointe. Cela est 
certainement conforme aux constatations des ecrits professionnels 
concernant les attitudes dans d'autres domaines. 	Ce fait est 
particulierement interessant dans le contexte actuel parce qu'il donne a 
croire que si certains hommes heterosexuels seuls, par exemple, ont des 
points de vue relativement extremes, ceux-ci risquent d'être moderes par 
le contact avec leur conjointe eventuelle dans la planification et l'education 
des enfants. 
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Tableau 2. Valeurs moyennes de preference pour le sexe des 
enfants, par sexe et etat civil 

Sexe / Etat 
civil 

Importance moyenne d'avoir 

Au 
moins 

une fille 

Au moins 
Au 	un enfant 

moins un de cheque 
garcon 	sexe 

Un nombre 
egal de 
cheque 

sexe 

Une 
fille 
tout 

d'abord 

Un 
garcon 

tout 
d'abord 

Femmes 
(total) 3,24 3,11 2,94 1,43 1,72 1,78 

Hommes 
(total) 2,96 3,22 3,01 1,55 1,56 1,92 

Femmes 
mariees 3,30 3,12 2,83 1,34 1,70 1,75 

Femmes non 
mariees 3,18 3,11 3,05 1,52 1,73 1,80 

Hommes 
maries 2,84 3,12 2,89 1,48 1,49 1,89 

Hommes non 
maries 3,07 3,32 3,13 1,62 1,63 1,95 

On a signals aux sujets qu'ils pouvaient repondre seuls au 
questionnaire ou de concert avec leur conjoint ou leur conjointe, comme 
bon leur semblait. On leur a demands d'indiquer l'option choisie, tout en 
insistant sur l'importance d'une reponse precise. Fait interessant, 91 % 
des repondants ont choisi de remplir seuls le questionnaire. Cet element 
est pertinent au meme titre que l'etat civil. La theorie de la dissonance 
cognitive revele clairement que la presence de differences entre ses propres 
points de vue et ceux de son conjoint ou de sa conjointe peut s'estomper au 
fur et a mesure que l'on prend connaissance des opinions de l'autre. 

Les chiffres revelent que les &arts entre les attitudes exprimees par 
les personnel qui ont repondu seules et celles qui ont repondu en couple 
&talent minces. Meme lorsque les groupes ont ete repartis selon le sexe, 
seules quelques rares differences dignes de mention sont apparues. En ce 
qui a trait au desir d'avoir au moins un fils, par exemple, les femmes 
exprimant leurs propres points de vue affichaient une note moyenne de 3,1, 
tandis que celles qui avaient consults leur conjoint obtenaient une note de 
3,3. Les differences entre les deux groupes d'hommes etaient negligeables 
(3,1 chacun). Quant a l'importance d'avoir au moins une fille, on n'a note 
aucune difference evidente. Cette constatationvalait aussi pour la question 
du nombre total d'enfants de chaque sexe ainsi que pour les questions liees 
au sexe du premier-ne. 
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Bien que nous ayons releve les donnees sur les reponses individuelles 
et conjointes, cette recherche n'entend pas contrOler rigoureusement 
l'hypothese voulant que la discussion entre les membres du couple 
permette d'attenuer les points de vue relativement extremes qui etaient les 
leurs avant la consultation. De nombreuses variables viennent brouiller les 
constatations actuelles, notamment les divers traits de caractere des 
personnes qui consultent leur conjoint ou conjointe et de celles qui ne le 
font pas. De la meme maniere, le fait que les repondants manes et les 
repondants non manes presentent des schemas de preferences differents 
ne prouve pas que le manage influe sur les points de vue d'une personne, 
parce qu'ils font partie de deux echantillons distincts. 

D'autres donnees revelent dans quelle mesure les attitudes des 
individus sont lides aux valeurs pergues de leur conjoint ou conjointe. 
Nous avons signale ci-dessus que le nombre moyen de garcons que veulent 
les hommes n'est que legerement superieur au nombre de filles qu'ils 
souhaitent. Toutefois, les hommes qui croient que leur conjointe tient a 
avoir au moins une fille, indiquent qu'ils prefereraient avoir plus de fines 
que de garcons. Il existe une difference significative (de 0,5) entre le 
nombre de filles desire par les hommes qui croient que leur conjointe 
estime cette question tres importante et celui souhaite par les hommes qui 
croient que leur conjointe la considere peu importante. On observe un 
schema semblable chez les femmes quant au nombre de garcons qu'elles 
souhaitent et leur perception de la volonte de leur conjoint d'avoir ne serail-
ce qu'un seul garcon. 

La correlation est encore plus forte entre les paires de variables 
connexes telles que rimportance qu'attachent les individus au fait d'avoir 
au moins une fille et leur perception des valeurs de leur partenaire a regard 
de la meme question (r = 0,53, p 0,001). II existe de la meme facon un 
lien entre le desir d'avoir un fils et la perception de l'opinion de l'autre 
membre du couple sur cette question (r = 0,65, p 0,001). La correlation 
entre les variables concernant le fait d'avoir au moins un enfant de chaque 
sexe est comparable, de meme que les relations bivarides pour les paires de 
variables concernant le sexe du premier -ne. 

L'on constate de nombreux indices d'un « effet du conjoint », mais les 
preuves ne sont pas tout a fait concluantes. La relation statistique pourrait 
ne traduire rien de plus que la decision d'epouser les personnes aux 
valeurs semblables concernant le sexe des enfants. 

Cependant, le fait que trois comparaisons differentes montrent un effet 
du conjoint, comme l'ont fait immanquablement, dans le passé, des etudes 
empiriques ou theoriques dans des domaines etroitement lies a celui-ci, 
atteste la realite d'un tel effet. 

Age 
L'age et le sexe n'ont pas d'effets importants d'interaction, bien que 

l'age ait apparemment un effet independant sur l'importance qu'on attache 
a certaines valeurs de preference. Pour chaque variable d'. importance 
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consideree, les personnes plus agees adoptaient des positions plus 
moderees. Cette tendance etait legerement plus prononcee dans le cas des 
hommes que des femmes. Signalons que chez les femmes, rimportance 
d'avoir un garcon passe de 3,3 pour les femmes de 25 ans et moths a 2,9 
pour celles de plus de 30 ans. Chez les hommes, les moyennes cones-
pondantes sont de 3,5 et de 2,9 respectivement. Quant au fait d'avoir au 
moths une fille, les femmes plus agees considerent cette question 
legerement moths importante que les jeunes, tandis que les hommes 
affichent une difference plus manifeste selon rage (3,2 et 2,7). 

La encore, on ne sait trop comment interpreter les donnees. Les 
differences d'attitudes a un moment donne entre les deux echantillons, qui 
ne semblent differer que quant l'age des sujets, peuvent etre attribuees 
soit a revolution des attitudes avec l'age ou aux differences d'attitudes entre 
deux groupes qui ont ete socialises a diverses époques. Des mesures 
repetees a divers points dans le temps sont la meilleure facon de distinguer 
ces effets. 

Il reste que ces constatations concernant les effets du manage et de 
rage sont importantes lorsqu'il s'agit d'interpreter les donnees sur les 
preferences des populations etudiantes qui ont fait l'objet d'une bonne part 
des recherches anterieures sur les preferences a regard du sexe. 

Autres caracteristiques demographiques 
Quelques autres variables semblent influer sur les preferences 

concernant le sexe de ses enfants. 
Les anglophones et les francophones presentent des schemas de 

reponse fort semblables, bien que ces derniers accordent un peu plus 
d'importance au fait d'avoir au moins un enfant de chaque sexe (p 0,01). 

Le niveau d'instruction presente une correlation relativement forte 
avec la proportion ideale de fines et de garcons (r = 0,33; p 0,06), un 
nombre superieur de re' pondants instruits optant pour une repartition 
relativement egale de files et de garcons. 

La situation professionnelle est egalement reliee aux preferences. Les 
personnes de situation plus elevee presentent habituellement des attitudes 
plus moderees, particulierement en ce qui a trait a la question avoir au 
moths un garcon » et d'« avoir au moths un enfant de chaque sexe 
Signalons la probabilite d'un effet d'interaction entre la situation 
professionnelle et rage, qui semble avoir des effets semblables sur les 
preferences. La situation professionnelle presente aussi une correlation 
avec le niveau d'instruction. Nous ne voulons pas soutenir qu'il existe une 
relation factice entre la situation professionnelle et les preferences. Il 
semble plutelt que la classe sociale, y compris la profession et l'instruction, 
soit reliee aux attitudes concernant le sexe de ses enfants. Voila qui est 
tout a fait conforme aux resultats des recherches anterieures. 

Ce qui surprend le plus, c'est qu'il n'existe a peu pres aucune 
difference entre les schernas de preferences des sujets d'origine canadienne 
et d'origine etrangere. On est en droit de croire que le sous-echantillon ne 
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a retranger n'est pas parfaitement representatif de la population 
canadienne d'origine etrangere qui souhaite avoir des enfants, puisque les 
personnes les mieux integrees a la societe sont plus susceptibles d'avoir 
repondu que celles qui entretiennent encore des liens etroits avec leur 
groupe national ou ethnique. Ces dernieres sont moires susceptibles de 
presenter des attitudes relativement egalitaires a regard du sexe de leurs 
enfants. Il est interessant de noter que les differences entre ces deux 
groupes sont minimes. A la question sur l'importance d'avoir d'abord un 
fils, la reponse des deux groupes affichait une note moyenne de 1,8. 

En ce qui a trait a l'orientation sexuelle personnelle des repondants et 
des repondantes, un faible nombre de personnes ont fait etat de leur 
homosexualite, ce qui limite le type d'inferences fiables. Seulement 1 % 
environ des repondants etaient homosexuels, et encore moires etaient 
lesbiennes. Cela dit, aucun de ces groupes ne presentait un schema de 
reponse, peu importe la question, sensiblement different de celui des 
heterosexuels, y compris quant au desir d'avoir des enfants de son propre 
sexe. 

Sexe des enfants ou des freres et sceurs 
Des recherches anterieures donnant a croire que les preferences 

exprimees par les personnes qui avaient déjà des enfants avaient tendance 
a privilegier le sexe des enfants existants et que cette tendance etait plus 
prononcee chez les femmes. Les donnees de la presente etude interessent 
cette hypothese. Elles revelent que les sujets qui ont déjà au moires un 
enfant ont tendance a accorder une valeur relativement elevee au fait 
d'avoir un premier enfant du sexe de l'enfant qu'ils ont eu dans les faits. 
Par exemple, l'importance d'avoir d'abord un fils a recu une note de 1,9 de 
ceux qui avaient eu, dans les faits, d'abord un fils, mais une note de 1,3 de 
ceux qui avaient eu d'abord une fille. La meme question au sujet d'une fille 
d'abord a obtenu des notes de 1,3 et de 1,5 dans le sens escompte. 

Les donnees ne conflrment pas la deuxieme partie de l'hypothese, 
c'est-a-dire que les femmes sont plus susceptibles que les hommes de 
manifester ce type de comportement. Au contraire, les hommes semblent 
subir davantage rinfluence du sexe du premier-ne lorsqu'on leur demande 
de decrire rimportance d'avoir tout d'abord une fille ou un garcon. 

Les donnees que nous avons obtenues interessent aussi une autre 
hypothese ernise par certains specialistes des sciences sociales, qui veut 
que la proportion de garcons et de fines desiree par une personne ait 
tendance a etre conforme au nombre de freres et de sceurs qu'avait cette 
personne durant l'enfance. Or, la relation entre ces deux variables est 
extremement faible. Si le nombre de freres et de sceurs qu'on avast est lie 
a l'importance declaree d'avoir au moires un garcon, la relation est un peu 
plus forte (p 0,08) quoique nullement concluante. 

On s'est demande si la preference pour le sexe du premier-ne ne 
correspondait pas au sexe de la sceur ou du frere plus age. Nos donnees 
revelent que la preference pour un premier enfant male n'avait aucun 
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rapport avec le sexe de raine de la famine du repondant non plus qu'avec 
le fait que le repondant ait ete lui-meme raine. Ces variables n'ont 
egalement aucun rapport avec rimportance accord& au fait d'avoir tout 
d'abord une fille. 

Resumé 
La valeur la plus mate chez les repondants et les repondantes est 

sans doute le desir d'avoir des enfants des deux sexes. Comme nous 
l'avons déjà souligne, les reponses a cette question devraient etre inter-
pretees a la lumiere des reponses a deux autres questions, c'est-A-dire celle 
au sujet du desir d'avoir au moans un garcon et celle sur rimportance 
d'avoir au moans une fille. Les chiffres relatifs aux deux questions portant 
sur un sexe ou l'autre n'ont jarnais ete sensiblement superieurs aux notes 
relatives a la question portant sur le fait d'avoir un enfant de chaque sexe. 
Cela revele nettement que le desir d'avoir un enfant de tel ou tel sexe 
atteste presque invariablement le desir d'equilibre, d'avoir des enfants des 
deux sexes. Voila qui concorde avec les constatations habituelles des 
recherches anterieures. 

Malgre le desir prononce d'avoir des enfants des deux sexes, les 
repondants et les repondantes de divers types ne jugent tout simplement 
pas tres important d'avoir un nombre egal d'enfants de chaque sexe. Les 
constatations de ce sondage different legerement des conclusions de la 
plupart des autres chercheurs. La presente recherche revele une tres 
legere preference pour les garcons, plus faible que celle constatee 
habituellement, macs certainement loin d'être unique. Toutefois, les 
correlats de la preference pour des garcons constates dans cette recherche 
sont assez conformes a ceux des travaux anterieurs : les hommes affichent 
un peu plus de preference que les femmes; cette preference prevaut 
davantage chez les hommes non maries que chez les hommes manes et elle 
est plus courante chez les hommes plus jeunes; elle se remarque surtout 
en ce qui a trait au sexe du premier-ne; et elle est plus evidente chez les 
personnes de condition sociale inferieure. 

Un ensemble interessant de constatations porte sur les effets de 
l'opinion du conjoint ou de la conjointe. Les divers elements de preuve 
n'etaient pas concluants macs, pris ensemble, ils donnent nettement 
croire a la presence d'un effet significatif. Cela revel une importance 
pratique evidente; en effet, la grande majorite des tentatives de pre-
determination interessent des couples plutOt que des individus et it est 
probable que les methodes de predetermination feront appel au concours 
de chacun des membres du couple. 

Il existe trois explications plausibles des apparentes differences entre 
les constatations de la presente etude et celles des autres ecrits. 

Tout d'abord, on n'avait jamais encore realise de sondage national sur 
les attitudes de la population canadienne a regard des preferences pour le 
sexe des enfants; ce n'est pas par rapport aux travaux qui veulent 
generaliser en fonction d'une unique population qu'on releve quelque 
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apparente incoherence, mais plutOt par rapport a ceux qui portent sur des 
populations distinctes possedant des differences culturelles manifestes. 
II est enti&ement possible que les attitudes des Canadiens et des 
Canadiennes a regard des questions de preference pour le sexe de leurs 
enfants soient legerement plus egalitaires que celles des habitants d'autres 
pays, y compris les Etats-Unis, oil la plupart des travaux comparables ont 
ete realises. Kerne la, la difference est loin d'être extreme ou fondamentale. 
Il s'agit d'une difference de degre, et ce degre est faible. Qui plus est, 
certaines des recherches realisees dans d'autres pays, notamment en 
Suede, ont permis de conclure a une preference faible ou nulle pour des 
garcons. 

La deuxieme explication des apparentes differences entre les resultats 
de la presente etude et des precedentes tient au fait que les attitudes des 
Nord-Axnericains evoluent, la preference pour des garcons devenant moins 
courante ou moins extreme. Les indices d'une telle evolution ont ete 
exposés plus haut et les constatations presentees id peuvent simplement 
constituer les preuves les plus recentes. 

Troisiemement, rechantillon utilise dans cette recherche etait presque 
certainement plus representatif de la population que la plupart des 
echantillons des recherches anterieures, qui etaient souvent lirnites sur le 
plan geographique ou homogenes relativement a retat civil, a rage, a 
l'instruction ou a la classe sociale. 

Ces explications sont compatibles et sont probablement toutes les trois 
valables. Au fur et a mesure que l'on approfondira les recherches sur les 
preferences de la population canadienne et des habitants d'autres pays, la 
validite de chacune des explications se precisera. 

Connaissance des methodes de predetermination du sexe 
Nous avons decrit ci-dessus certains des problemes que comportait 

l'obtention de mesures valables de la connaissance des methodes de 
predetermination, surtout lorsque conjuguee a des tentatives de mesurer 
la volonte de les utiliser. Il existe aussi un probleme plus fondamental, 
celui de decider de ce qu'il convient de mesurer exactement et comment 
rinterpreter. Que dolt-on considerer comme une connaissance adequate 
ou correcte : une reponse faisant etat de refficacite des diverses methodes 
de predetermination ou une reponse faisant etat de refficacite pretendue 
d'une methode donnee telle que defendue par ses partisans? 

L'on aura tendance tout d'abord a opter pour la premiere solution, soit 
d'dvaluer la connaissance en fonction de la quantite d'information correcte 
dont dispose le repondant ou la repondante. L'autre solution qui consiste 
a definir la connaissance comme la possession d'un ensemble de 
renseignements probablement imprecis, semble depourvue de sens, mais 
la question ne peut 8tre tranchee si aisement. 

Si les cliniciens, les cliniciennes, les chercheurs et les chercheuses 
s'entendent si peu sur refficacite des diverses methodes, comment mesurer 
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la connaissance de leur efficacite au sein de la population? Nous avons 
beau avoir une opinion sur ce qui fonctionne ou non, nous hesitons 
qualifier le point de vue des autres de précis ou d'imprecis selon qu'il est 
conforme ou non au /fare, etant donne surtout l'absence de consensus 
chez les professionnels. Si l'on devait utiliser des criteres d'exactitude, tous 
les repondants et toutes les repondantes qui ont admis ne pas connaitre la 
predetermination et qui ne croyaient pas a l'existence d'une methode fiable 
seralent qualifies de « bien informes tandis que ceux et celles qui 
connaissaient tres bien l'approche de Shettles et croiyaient a son efficacite 
seraient qualifies de « mal informes o. Evidemment, it serait deraisonnable 
de s'attendre que beaucoup de profanes soient au courant du complexe 
debat en cours dans les ecrits professionnels. 

On a demande aux repondants et aux repondantes de decrire par ecrit 
les methodes qu'ils jugeaient efficaces. Nous avons cherche a determiner 
si les descriptions de telle ou telle methode etaient fideles a la description 
des partisans de ces methodes. Nous n'avons attribue aucune note aux 
repondants et aux repondantes en fonction de leur niveau d'information sur 
la predetermination; nous leur avons pluttit accorde une note pour chacune 
des trois approches fondamentales de la predetermination : le moment 
choisi, la separation des spermatozoides et la chimie corporelle. Les 
valeurs ordinales assignees etaient les suivantes : « information incorrecte 
« de minimale a moderee » (qui comprenait la simple mention du nom de la 
methode jusqu'a une certaine connaissance de son application et de son 
fondement), et « information approfondie *. 

En plus de leur poser cette question ouverte, on a demande aux sujets 
s'ils croyaient possible la predetermination du sexe, si on leur avait signale 
d'autres personnes qui avaient eu recours a la predetermination et s'ils 
l'avaient eux-memes tentee. 

Vingt-quatre pour cent des sujets croyaient que la predetermination 
etait possible et 60 % d'entre eux avaient entendu parler d'une personne 
qui y avait eu recours. It est difficile de comparer ces constatations avec 
des donnees publides anterieurement parce que les travaux sont fort rares 
et que leurs constatations divergent. 

Moins du tiers des personnes qui croyaient possible la pre-
determination avaient ne serait-ce qu'une idee rudimentaire de son mode 
de fonctionnement. Parmi celles-la, la plupart avaient entendu parler du 
choix du moment; un plus petit nombre d'entre elks connaissaient 
l'existence des methodes de separation des spermatozoides; et une seule 
personne pensait que le regime alimentaire pouvait predeterminer le sexe 
du fcetus. Pratiquement tous ces repondants « au courant * ne possedaient 
en fait que des connaissances elementaires ou approximatives; un tout 
petit nombre etait bien informe sur n'importe quelle methode. 

Fait tres interessant et important sur le plan methodologique, 
personne n'a decrit de methode semblable a l'une ou a l'autre des methodes 
presentees en vue de mesurer leur desir d'y recourir. La description de ces 
methodes se trouvait dans des enveloppes scellees qu'on demandait de 
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n'ouvrir qu'a un moment précis du questionnaire. Le fait qu'aucun 
repondant n'ait decrit la methode fictive et que tres peu aient donne des 
reponses qui temoignaient d'une connaissance approfondie de l'autre 
methode donne a croire qu'on a tres peu triche et qu'on a su minimise 
l'eventuelle menace a la validite des donnees sur les « connaissances 

Volonte d'utiliser les methodes de predetermination du sexe 

Prevalence 
La description de deux methodes accompagnait le questionnaire emit. 

L'une d'entre elles etait une methode de separation des spermatozokles 
(qualifiee de methode E) qui s'apparentait quelque peu aux methodes 
Sephadex et Ericsson decrites ci-dessus, et l'autre, une methode fictive 
(appelee methode F), fond& a la fois sur le choix du moment et sur la 
consommation de comprimes durant le mois precedant la tentative (voir 
l'annexe 1). (La methode E s'apparente probablement davantage aux 
methodes susceptibles d'être mises au point dans un avenir previsible que 
la methode F.) 

Apres avoir lu la description des methodes de predetermination 
possibles, redigee par les chercheurs, les sujets devaient indiquer s'ils 
pouvalent « imaginer une situation » oil ils seraient prets a recourir a une 
methode de predetermination du sexe. Vingt-et-un pour cent ont repondu 
pouvoir imaginer une telle situation. Compte tenu de l'innocuite de l'une 
des methodes decrites (la methode fictive), it est remarquable que moans de 
une personne sur cinq ait envisage de recourir a la predetermination, peu 
importent les circonstances. Voila qui jette un nouvel eclairage sur 
l'importance, ou le peu d'importance, que les personnes attachent au choix 
du sexe et souligne la necessite d'examiner la volonte d'utiliser une 
methode dorm& clans une circonstance bien precise et non seulement les 
preferences pour le sexe des enfants. 

Qui plus est, ce chiffre de 21 % est peut-titre legerement exagere. Il 
semble que beaucoup de sujets qui se sont dits prets a recourir A. la 
predetermination dans certaines circonstances ne le feralent pas dans des 
circonstances ordinaires. Dans le cas d'une diversite de scenarios 
specifiques (c'est-d-dire des combinaisons de filles et de fils existants), le 
pourcentage de personnes qui ont affirme vouloir tenter la predetermination 
n'a pas &passe 11, peu importe le scenario. Le pourcentage des futurs 
parents qui pensaient peut-titre recourir a la predetermination dans le cas 
de l'un ou l'autre de ces scenarios (peu importe la methode) pour choisir le 
sexe de l'enfant, atteignait seulement 19. 

La faible divergence entre ces pourcentages (21 et 19) decoule pro-
bablement du nombre limite de scenarios presentes. Il se peut que certains 
repondants ne recourraient pas a la predetermination dans ces situations, 
mais le feraient dans d'autres circonstances, par exemple pour eviter de 
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transmettre une maladie hereditaire liee au sexe ou apres avoir eu quatre 
enfants du meme sexe. 

Le tableau 3 decrit les differents scenarios et les pourcentages de 
sujets qui seralent prets a utiliser l'une ou l'autre des methodes de 
predetermination si aucune autre n'etait disponible. En premier lieu, les 
dormees nous renseignent sur le nombre de repondants et de repondantes 
prets a recourir a la predetermination. Treize pour cent des personnes qui 
ont affirme vouloir des enfants tenteraient d'obtenir une fille grace a la 
methode E, si aucune autre methode n'etait disponible, dans le cas d'au 
moires un des scenarios decrits. Quatorze pour cent environ serait pret 
utiliser cette methode dans le but d'obtenir un garcon. Dix-sept pour cent 
recourralent a la methode F pour obtenir une fille et presque autant pour 
obtenir un garcon. 

Tableau 3. Volonte de recourir aux methodes de predetermination E 
et F dans des scenarios specifiques 

Utiliseralent la methode E 	Utiliseraient la methode F 
pour predeterminer 	pour predeterminer 

Une fille Un garcon Une fille Un garcon 
Ont actuellement (%) (%) (%) (%) 

Aucun enfant 1,0 1,7 1,8 3,1 

Une fille 0,6 6,9 0,7 9,7 

Un garcon 6,1 0,6 8,9 1,0 

Deux filles 0,0 8,7 0,4 10,5 

Deux garcons 8,0 0,3 9,7 0,3 

Une title, un garcon 0,3 0,7 0,4 0,9 

Trois filles 0,2 6,1 0,3 7,2 

Trois garcons 5,6 0,3 7,1 0,3 

Deux filles, un garcon 0,0 1,3 0,3 1,9 

Deux garcons, une fille 0,7 0,2 1,5 0,2 

Total : peu importe le 
scenario 13,0 13,9 16,8 17,0 

Total : selon la 
methode peu importe 
le scenario 15,2 18,1 

Total : peu importe la 
methode ou le 
scenario 18,6 
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Signalons l'ecart important entre le nombre de sujets qui utiliseraient 
la predetermination, dans un scenario donne pour obtenir un enfant d'un 
sexe donne et le pourcentage de ceux-ci qui utiliseraient cette methode 
pour obtenir un enfant de ce sexe peu importe le scenario. II n'y aurait 
donc que peu de chevauchement entre les groupes qui tenteraient d'obtenir 
un garcon comme premier, deuxieme, troisieme ou quatrieme enfant. L'on 
peut en dire autant des personnes qui tenteraient d'obtenir des filles. 

Par exemple, une faible majorite de ceux et celles qui auraient recours 
A la predetermination pour le sexe d'un enfant apres avoir eu un enfant du 
sexe oppose le feraient aussi apres la naissance de deux enfants de ce sexe. 
(Cette tendance existe peu importe le sexe des enfants déjà nes.) Pres de 
la moitie de ceux qui feraient appel a la predetermination apres deux 
enfants du meme sexe seraient prets a le faire apres trots enfants du meme 
sexe. Mais le chevauchement est faible entre les personnes qui 
recourraient a la predetermination apres un premier enfant et celles qui le 
feraient apres avoir eu trots enfants du meme sexe. L'on serait donc porte 
a croire que les personnes susceptibles de recourir a la predetermination 
le feraient dans le cadre d'une planification familiale bien reflechie, en 
tenant compte du nombre d'enfants existants et eviteraient d'utiliser la 
technique tout simplement pour obtenir un enfant de tel ou tel sexe. 

L'on trouvera dans les paragraphes qui suivent des renseignements 
supplementaires sur les motifs du recours a la predetermination. 

Preference pour un garcon ou une fille 
Les pourcentages de repondants et de repondantes qui recourraient 

a la predetermination dans le but d'obtenir soft des filles soft des garcons 
(peu importe le scenario) sont quasi identiques au pourcentage de ceux et 
celles qui tenteraient d'obtenir l'un ou l'autre. Les personnes qui sont 
pretes a utiliser la predetermination pour obtenir des garcons sont donc, 
dans une grande mesure, les mernes qui tenteraient d'obtenir des filles. 
Voila qui est interessant a la lumiere du fait que, chez les personnes qui 
tenteraient d'obtenir un enfant d'un sexe particulier, on observe peu de 
chevauchement d'un scenario a l'autre. Il semble qu'une tres forte 
proportion des personnes qui recourraient a la predetermination dans ces 
scenarios ne soient pas motivees par une forte preference pour une fine ou 
pour un garcon, mais plutOt par une volonte d'avoir a la foil des garcons 
et des filles. Le meme schema existe en ce qui a trait au recours a la 
methode F. 

Les chiffres relatifs aux scenarios individuels confirment cette 
impression. La plus forte incidence d'une volonte de recourir a la 
predetermination survient lorsque les sujets ont déjà un enfant ou plus 
d'un sexe et aucun de l'autre. Par exemple, dans les trots scenarios 
(utilisant la methode E) ou la famine a déjà deux enfants, le nombre de 
personnes qui recourraient a la predetermination si elles avaient OA deux 
enfants du meme sexe (et tentaient d'avoir un enfant de l'autre sexe) est de 
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10 fois superieur au nombre de celles qui recourraient a la predeter-
mination si elles n'avaient qu'un enfant de chaque sexe. 

Dans le cas de tous les scenarios presentes pour la methode E, la 
volonte de recourir a la predetermination a ete exprimee environ 14 fois 
plus souvent lorsque les enfants existants etaient tous du meme sexe que 
lorsqu'ils etaient de sexes differents. Si, en vue de cette comparaison, l'on 
exclut les familles a enfant unique (qui ne peuvent de toute evidence avoir 
des enfants des deux sexes), le rapport demeure superieur a 13 contre 1. 
Les donnees sur l'utilisation de la methode F sont semblables avec des 
rapports de 10:1 et de 9:1 respectivement. 

La nature des tentatives de predetermination dans le cas d'enfants du 
meme sexe est encore plus importante que la frequence de pre-
determination dans diverses circonstances. Dans presque tous ces cas, et 
peu importe le sexe de l'enfant ou des enfants existants, l'on tenterait 
d'avoir un enfant du sexe oppose. L'uniformite de ce schema est 
remarquable; dans toutes les tentatives d'utiliser la methode E lorsque les 
enfants existants sont du meme sexe, plus de 98 % des personnes seraient 
pretes a tenter d'obtenir un enfant dont le sexe est different de celui des 
enfants existants (p < 0,001). 

Il est egalement utile de considerer la frequence des tentatives 
d'obtenir des filles ou des garcons dans des scenarios comparables. Par 
exemple, le sexe recherché dans les tentatives de predetermination utilisant 
l'une ou l'autre des methodes, lorsque les parents ont déjà une fille, peut 
etre compare au sexe desire lorsque les parents ont déjà un garcon. Dans 
ce cas-ci, et pour chaque paire de scenarios semblables, oil les sexes des 
enfants existants constituent la seule difference, les ensembles de 
frequences de tentatives eventuelles d'obtenir un enfant de chaque sexe 
sont remarquablement analogues. 

Le nombre de repondants et de repondantes qui souhaiteraient 
recourir a la predetermination pour leur premier-ne semble assez faible si 
l'on songe qu'on a toujours considers que la preference pour le sexe du 
premier-ne etait l'une des valeurs de preference les mieux ancrees. Le 
nombre de tentatives de predeterminer le sexe du premier-ne est loin 
d'approcher le nombre de tentatives lorsque les parents ont deja au moires 
un enfant ou plusieurs enfants du meme sexe. Les donnees sont sans 
equivoque : l'on accorde beaucoup plus de valeur au fait d'avoir des enfants 
des deux sexes qu'au fait d'avoir des enfants d'un sexe donne de meme qu'a 
la possibilite de choisir le sexe de son premier-ne. 

Toutefois, it importe de savoir si certaines personnes qui sont pretes 
a recourir a la predetermination sont motivees par une preference pour un 
sexe donne et, le cas echeant, si ces preferences s'annulent pour tout 
l'echantillon ou donnent plutOt une preference globale pour un sexe en 
particulier. 

Il faut tout d'abord considerer les pourcentages de repondants et de 
repondantes qui privilegient chacun des sexes dans les ensembles 
correspondants de scenarios decrits ci-dessus. Comme nous l'avons dep. 
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souligne, ils se refletent l'un l'autre macs meme de legeres differences 
peuvent reveler une preference pour un sexe. Les chiffres revelent un 
schema tres faible, macs relativement uniforme, de preference pour des 
garcons. Pour chaque paire de scenarios, un peu plus de repondants et de 
repondantes recourraient a la predetermination pour choisir des garcons 
que pour choisir des filles. Les chiffres sont trop petits pour etre 
concluarits, mats runiformite du schema d'une paire de scenarios a l'autre 
donne a croire que la preference apparente pour des garcons n'est pas le 
fruit d'une erreur aleatoire. Il semble que la volonte d'utiliser la methode 
de predetermination E dans une tentative d'avoir des garcons soit 
marginalement plus courante qu'une volonte correspondante d'obtenir des 
fines, la difference representant generalement moins de 1 % des sujets. 

Quant au scenario decisif d'« aucun enfant «, les differences sont 
extremement faibles lorsque la methode E est la seule disponible, macs plus 
considerables lorsque la methode F, moins invasive, peut etre utilisee. Il 
semble y avoir une plus forte elasticite de la demande pour ce scenario que 
pour tout autre, lorsque relasticite porte non seulement sur le cofit macs 
sur l'ensemble de questions a regard desquelles les methodes E et F 
different. Cela vient etayer le point de vue selon lequel la plupart des 
personnes qui ont effectivement une preference pour le sexe de leurs 
enfants n'y sont pas tres attachees. En pourcentage, la difference entre le 
nombre qui choisirait des filles et celui qui choisirait des garcons est 
proportionnellement elevee; toutefois, un si faible nombre de repondants et 
de repondantes songeratent a la predetermination dans ces circonstances 
que recart n'est pas significatif. 

Les tendances decrites ci-dessus se rapportant a la methode E sont 
aussi evidentes dans les donnees relatives a la methode F. La seule 
difference irnportante, comme on pouvait s'y attendre, c'est qu'on est plus 
porte a recourir a la methode F. Le nombre de personnes qui accepteraient 
d'utiliser la methode F est de 30 a 50 % superieur a celui des personnes 
qui utiliseraient la methode E, peu importe la situation. 

Circonstances extraordinaires 
On a aussi demande aux repondants et aux repondantes s'ils 

recourraient a l'une ou a l'autre des methodes de predetermination dans le 
cas oti ils apprendraient que le rapport garcons-filles des naissances 
recentes etait asymetrique (manifestement parce que d'autres personnes 
utiliseraient une certain methode de predetermination du sexe). La 
question est interessante parce qu'elle porte directement sur les 
consequences sociales d'un desequilibre de la repartition fonde sur le sexe. 
La possibilite de recourir a la predetermination du sexe creerait-elle un 
systeme homeostatique, dans lequel chaque desequilibre de la repartition 
des sexes serait tout de suite corrige par le comportement delibere des 
adultes en matiere de procreation? Certains biologistes ont soutenu que 
la perception de tout desequilibre de ce genre inciterait de nombreuses 
personnes a avoir des enfants du sexe le moins courant' 	Westoff et 



Tableau 4. Reaction de Ia population a Ia perception d'un rapport 
des naissances asymetrique par les personnes prates a recourir a Ia 
predetermination du sexe 

Pourcentage pergu de 
nouveau-nes males 

Pourcentage moyen de 
filles planifiees 

30 40 50 60 70 

39,2 45,3 53,8 58,0 61,6 
(N = 79) (N = 53) (N = 39) (N = 50) (N = 73) 
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Rindfuss soutierment aussi qu'« un surplus de naissances masculines 
serait suivi d'une vague de naissances feminines pour retablir l'equilibre et 
que les oscillations finiraient par s'annuler"8  

Une explication theorique veut qu'il y ait un besoin primaire d'essayer 
de perpetuer l'espece et que ce besoin soit satisfait par le fait d'avoir des 
enfants du groupe minoritaire. Il est probable que les gens se 
comporteralent de cette fagon, mais pas necessairement en raison du type 
de determinisme biologique que Dawkins a (Merit'. Face a la possibilite 
d'une population oil l'un des sexes serait nettement surrepresente, les 
parents eventuels qui sont meme legerement homophobes prefereraient 
vraisemblablement avoir des enfants du sexe minoritaire afin que ceux-ci 
jouissent de plus de « possibilites *120. 

Le tableau 4 resume les donnees qui refletent le point de vue des 
repondants et des repondantes sur leur comportement probable s'ils 
prenaient conscience d'un desequilibre dans la repartition des sexes alors 
qu'ils prevoient la venue prochaine d'un enfant. Tout d'abord, en ce qui a 
trait a la frequence d'utilisation de la predetermination lorsque sont nes 
plus d'enfants d'un sexe que de l'autre, it est evident que la volonte 
d'utiliser la predetermination s'accroit au rythme du desequilibre de la 
repartition. Le pourcentage de repondants qui recourraient a la pre-
determination dans le cas oti la repartition serait de 70:30 est a peu pres 
deux fois plus eleve que lorsqu'il s'agit d'une repartition a peu pres egale. 

La nature des decisions en matiere de predetermination est encore 
plus importante que la frequence du recours a la predetermination dans 
ces situations extremes. Les donnees revelent un niveau surprenant de 
sensibilite au desequilibre hypothetique de la repartition des naissances. 
Tout au long de l'echelle des cinq repartitions hypothetiques de garcons et 
de filles, la proportion de garcons allant en augmentant, l'on constate un 
accroissement uniforme de la proportion de parents eventuels qui 
choisiralent des fines (p < 0,001). 

Ces donnees revetent probablement une pertinence limit& dans le cas 
du Canada oil, meme si l'on disposait de methodes de predetermination 
fiables, les perspectives d'un desequilibre extreme de la repartition 
semblent minces. Mais les implications de ces donnees sont interessantes 
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dans leur application a d'autres societes. Puisqu'on n'a jamais recueilli de 
donnees de ce type, nous ne pouvons savoir avec certitude si les divers 
facteurs incitatifs qui jouent un role dans le cas de cet echantillon — qu'il 
s'agisse du determinisme biologique de l'homophobie ou d'autres facteurs 
— influenceraient aussi les cultures caracterisees par une preference plus 
prononcee a regard du sexe des enfants que les Canadiens et les 
Canadiennes. 

Valeurs des personnes prates a recourir a la predetermination 
Les personnes qui pretendent etre prates a recourir a la 

predetermination et celles qui refuseralent de le faire n'affichent pas de 
differences considerables en ce qui a trait aux preferences exprimees. Dans 
le cas de quatre des six variables de preference, ainsi que du nombre relatif 
de filles et de garcons desires, les differences sont inexistantes ou 
insignifiantes. Quant aux deux variables de preference qui portent 
specifiquement sur les garcons, les differences sont legerement plus 
marquees. 

Un autre ensemble de variables interesse la volonte de recourir a la 
predetermination. On a interroge les sujets qui avaient manifesto une 
volonte de recourir a la predetermination sur l'importance de diverses 
caracteristiques des methodes de predetermination. On trouvera au 
tableau 5 une description des caracteristiques ainsi que l'importance que 
les repondants et les repondantes y accordaient. 

Tableau 5. Questions relatives au choix d'une methode de 
predetermination 

Questions 

Importance* pour les repondants** 

Femmes Hommes 

Risque d'echec; avoir un babe 
du a mauvais . sexe 

2,14 2,35 

Gout de ('intervention 4,00 3,47 

Sentiment que la grossesse 
serait moins romantique 

2,87 2,78 

Perte d'intimite si un docteur 
intervient 

2,87 2,74 

Retard de la grossesse 2,61 2,18 

Ampleur de I'. intervention . 
dans un processus naturel 

3,27 3,21 

* 	Tel que mesure a partir d'une echelle de cinq points ou 1 signifie 
a Pas important P et 5 a Tres important '. 

** 	N = 176. 
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Fait interessant, ces eventuels utilisateurs de methodes de pre-
determination ne se souciaient pas particulierement de la fiabilite de la 
methode, y accordant une importance moyenne de 2,2, la note la plus faible 
de toutes les questions soulevees. Cela est conforme aux donnees qui ont 
revele que meme lorsqu'ils ont des preferences, les gens n'accordent pas 
enormement d'importance au fait d'avoir un enfant du sexe qu'ils preferent. 
La question la plus importante, et de loin, etait le emit de 'Intervention, qui 
obtenait une note moyenne superieure a 3,8. Tant les femmes que les 
hommes s'inquietaient de l'ampleur d'une telle intervention dans un 
processus naturel. Ces constatations sont extremement importantes 
compte tenu de la probabilite que la prochaine methode efficace de 
predetermination en sera probablement une de separation des sperma-
tozoides — la flow cytometry — qui e]dgera des competences poussees, 
''utilisation de materiel cotiteux et des interventions considerables et 
manifestes dans la methode de procreation habituelle. 

Par contre, les donnees indiquent que si une methode bon marche et 
peu invasive pouvait etre mise au point, elle serait probablement largement 
utilisee, meme si elle n'offrait qu'une amelioration marginale de la 
probabilite d'obtenir un enfant du sexe desire. 

Les differences entre les repondants et les repondantes quant 
''importance de ces questions sont interessantes. Les femmes sont plus 
preoccupees par toutes les questions sauf une - les chances d'avoir un 
bebe du « mauvais sexe » - qui preoccupe bien davantage les hommes. 

Tentatives prealables de predetermination 
Trois repondantes ont pretendu avoir Ora eu recours a la 

predetermination. Seule une est devenue enceinte; elle aurait reussi 
predeterminer un garcon. Aucune de ces repondantes n'a fait une seconde 
tentative de predetermination du sexe. 

Connaissances sur la determination du sexe du foetus 
Les repondants et les repondantes connaissaient mie-ux les methodes 

de determination du sexe du foetus que les methodes de predetermination, 
probablement parce qu'on y a recours a des fins autres que le choix du 
sexe et qu'elles sont donc beaucoup plus repandues. Quelque 63 % des 
repondants et des repondantes qui prevoyaient avoir des enfants croyaient 
qu'il « etait possible pour une femme enceinte, avec ou sans ''aide de son 
medecin, de predire avec precision le sexe du bebe Mais la majorite des 
personnes qui croient cela possible n'ont aucune idee des methodes 
utilisees. Les cormaissances se limitent presque exclusivement a deux 
methodes l'amniocentese et l'echographie. Or, nos repondants et 
repondantes considerent ces methodes, conjuguees a une interruption de 
grossesse, tout a fait inacceptables comme methode visant a choisir le sexe 
d'un enfant. 

La biopsie de villosite choriale est, a toutes fins utiles, inconnue. On 
peut presumer qu'd mesure que cette technique et ''analyse du sang 
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maternel se repandront les connaissances de la population a leur sujet 
s'amelioreront. Bien qu'une connaissance accrue puisse amener un 
recours accru, it ne fait presque aucun doute que la principale raison pour 
laquelle les sujets repugnent a utiliser la determination du sexe et 
l'avortement pour choisir le sexe de l'enfant est liee non pas a leurs 
sentiments envers la determination elle-meme, macs been a leurs 
sentiments a l'egard de l'avortement comme moyen de selection du sexe. 

Volonte d'utiliser I'avortement dans le but de choisir le sexe 
Lorsqu'on leur a demande si elles pouvaient imaginer une 

circonstance, quelle qu'elle soft (pas necessairement pour le choix du sexe), 
oti elles seraient pretes a recourir a l'avortement (ou si les repondants 
approuvaient que leurs conjointes recourent a l'avortement), 70 % ont 
repondu par l'affinnative. Lorsqu'on leur a demande si elles pouvaient 
imaginer une situation oil elles y recourraient pour choisir le sexe de leur 
enfant, moires de 4 % ont dit oui. 

On a demande aux rares personnes qui ont repondu oui a la deuxleme 
question d'ouvrir les enveloppes contenant la description des methodes de 
determination du sexe du fcetus. Les techniques decrites comprenaient 
l'amniocentese (la methode A), une epreuve en developpement qui permet 
de reperer les cellules fcetales dans un echantillon de sang maternel (la 
methode B), la biopsie de villosite choriale (la methode C) et l'echographie 
(la methode D). Les diverses methodes etaient qualifides de methode A, B, 
C ou D et non pas d'4, amniocentese » etc. 

La description des methodes de determination du sexe du fcetus 
presentees aux sujets indiquait que ces methodes affichaient une difference 
importante, c'est-a-dire la disponibilite des resultats avant la douzieme 
semaine ou assez test pour permettre un avortement rapide et facile sans 
provocation du travail. (Voir ces descriptions a l'annexe 1.) 

Aucune des quelques personnes qui etaient disposees a eliminer un 
fcetus en fonction de son sexe n'etait prete a le faire s'il s'agissait du 
premier enfant. En fait, les repondants n'etaient prets a utiliser l'avor-
tement comme moyen pour choisir le sexe que lorsque l'enfant ou les 
enfants existants etaient du meme sexe que le fcetus. 

Deuxieme constatation importante, personne ne voulait utiliser l'une 
ou l'autre de ces methodes si les resultats n'etaient pas disponibles au plus 
tard durant la douzieme semaine. C'est-a-dire que personne ne voulait 
utiliser l'amniocentese ou l'echographie pour connaitre le sexe du fcetus 
dans le but de recourir a l'avortement pour le choix du sexe apres la 
12' semaine. 

La biopsie de villosite choriale etait legerement plus acceptable. Un 
repondant etait pour I'avortement d'un fcetus femelle s'il avait deja une fille 
et un repondant ayant un garcon empecherait la naissance d'un second. 
Trois ou quatre repondants etaient prets a recourir a la biopsie et a 
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dliminer un fcetus du meme sexe que deux enfants existants, mais 
seulement en de telles circonstances. 

Au Canada, ni la biopsie de villosite choriale ni l'anmiocentese ne sont 
couranunent offertes aux femmes enceintes. 

L'analyse de sang suivie d'un avortement n'aurait dte utilisee comme 
methode pour choisir le sexe que par un repondant dans toute situation ou 
le fcetus dtait du meme sexe que les enfants existants. La disponibilite de 
ce test sin et fiable qui permettrait de connaitre tot le sexe du fcetus aurait 
apparemment des effets negligeables sur la volonte de recourir a la 
determination du sexe du fcetus et a l'avortement a des fins de choix du 
sexe. 

Les mdthodes de determination du sexe du fcetus ont atteint un degre 
suffisamment elevd de fiabilite de sorte que si la population les connaissait 
et les utilisait et si elles etaient payees par les regimes provinciaux 
d'assurance-maladie, elles pourraient avoir d'importantes repercussions. 
Mais ces repercussions ne seraient autres que celle-ci de nombreuses 
personnes tenteraient d'avoir des enfants des deux sexes. Bien que les 
techniques de determination du sexe du foetus puissent s'amdliorer et que 
la sensibilisation a ces mdthodes soit susceptible de s'accroitre, den ne 
permet de prevoir une modification sensible de l'actuel manque de volonte 
de recourir a l'avortement a seule fin de choisir le sexe; en l'absence d'un 
tel changement, on n'assistera pas a un recours massif a l'avortement dans 
ce but. 

Resultats du sondage aupres des etudiants et des etudiantes 
Apres avoir defini les diverses variables et questions pertinentes, et 

exposé les rdsultats du premier echantillon, nous pouvons nous pencher 
brievement, a des fins de comparaison, sur rechantillon d'etudiants. Les 
rdsultats du sondage aupres des dtudiants et des etudiantes viennent 
etayer les constatations déjà presentees. Malgre les differences dans les 
caracteristiques de rechantillon en ce qui a trait a l'age, a l'etat civil, etc., 
les resultats sont dtonnamment semblables. 

La preference globale exprimde par les dtudiants se traduisait par un 
rapport de 55:45, une position a peine differente de celle de l'echantillon 
primaire, comme en temoigne le tableau 6. De toute evidence l'echantillon 
dtudiant ne differe que legerement de l'echantillon principal. 

Une proportion sensiblement plus dlevee d'etudiants et d'etudiantes 
(28 %) pourrait imaginer recourir a la predetermination et les scenarios qui 
les inciteraient a le faire etaient familiers : ils etaient motives presque 
exclusivement par le desir d'avoir au moins un enfant de chaque sexe. Le 
desir de recourir a l'une ou a l'autre des methodes pour choisir le sexe 
d'une fille ou d'un garcon etait partage par 3 % de plus de repondants que 
dans rechantillon primaire. 
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Tableau 6. Valeurs moyennes de preference pour le sexe de 
ses enfants (Echantillon etudlant) 

Importance d'avoir 	 Valour moyenne 

Au moins une fille 	 2,9 
Au moins un garcon 	 3,1 
Au moins un enfant de chaque sexe 	 2,9 
Un nombre egal de garcons et de filles 	 1,5 
Tout d'abord une fille 	 1,5 
Tout d'abord un garcon 	 1,8 

Aucune des etudiantes n'etait prete a recourir a l'avortement pour 
choisir le sexe de son enfant et seulement un etudiant accepterait que sa 
conjointe se fasse avorter pour cette raison. 

En regle generale, les etudiants et les etudiantes etaient comparables 
aux membres de rechantillon primaire quanta leurs connaissances et a 
leurs valeurs. Les differences devenaient negligeables si on les comparait 
aux sous-ensembles de celibataires de rechantillon primaire. 

Application du modele 

Bien que la precision des renseignements obtenus et ce qu'ils devoilent 
rendent probablement cette demarche superfiue, 11 est maintenant possible 
d'appliquer aux donnees recueillies le modele predictif decrit au prealable. 
Les donnees ont permis de tracer un tableau clair et detaille de l'attitude 
des Canadiens et des Canadiennes en ce qui a trait a leurs preferences 
quant au sexe de leurs enfants, a leur connaissance des methodes de choix 
du sexe, tant avant qu'apres la conception, et a leur desir d'utiliser ces 
methodes. L'absence, a toutes fins utiles, d'une preference globale quant 
au sexe des enfants, alliee a une connaissance limitee des methodes 
permettant de choisir avec efficacite le sexe, ainsi que le peu 
d'enthousiasme generalise pour leur utilisation ne laissent presager aucun 
recours massif aux methodes de choix du sexe ni de desequilibre significatif 
dans la repartition des sexes. 

Kerne certaines des consequences de ces donnees semblent evidentes, 
la relation entre les schemas de preferences et un desequilibre peut ne pas 
etre exactement telle qu'on l'a supposee. De plus, toutes les donnees sur 
les variables qui composent le modele ne sont pas concluantes; nous 
devons encore formuler certaines hypotheses. Le modele theorique sert a 
eclaircir l'effet combine des diverses variables, a preciser les resultats et a 
verifier les implications d'hypotheses de rechange. 
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Epuration du modele 
Le modele a etc presente precedemment sous sa forme la plus 

elementaire. Souple, ce modele permet d'integrer un certain nombre 
d'ameliorations. Meme si certains termes apparaissent dans plus d'une des 
quatre expressions, des ameliorations pour mesurer les variables d'une 
categoric peuvent etre incorpordes sans modifier les autres categories ou 
sa structure fondamentale. 

Par exemple, si l'on entend recourir a diverses methodes qui n'ont pas 
toutes le meme degre de fiabilite, l'equation peut etre ajustee en remplagant 
chaque expression contenant un terme de fiabilite (RF ou RM) par un 
ensemble d'expressions distinctes, chacune representant une seule 
methode de determination du sexe et definissant un degre de fiabilite 
distinct (RFC  ou RMJ). Dans ce cas, chacune des nouvelles expressions doit 
comporter un terme distinct (TFi  ou TMj), representant « la proportion de 
tentatives de predetermination d'un enfant de sexe feminin (ou masculin) 

l'aicle de cette technique ». C'est-d-dire que pour chaque methode de 
choix du sexe employee, requation comprendra un terme qui exprime la 
frequence relative de son utilisation, multipliee par la probabilite que le 
recours a cette technique entraine la naissance d'un enfant du sexe desire. 

Il conviendrait de decomposer de la meme fagon l'expression 
methode/fiabilite en expressions multiples si le niveau de fiabilite de 
methodes particulieres variait selon les tentatives d'obtenir des enfants de 
sexe masculin et de sexe feminin, si l'on ne prevoyait pas utiliser toutes les 
methodes pour choisir a la fois les enfants de sexe feminin et ceux de sexe 
masculin, ou en d'autres circonstances. 

La somme de tous les termes TF (ou TM) devrait donner 1,0, quoique 
les valeurs particulieres des termes RF et RM soient independantes les 
unes des autres. 

Variables 
Rappelons que le modele necessite les donnees suivantes 

Le rapport garcons-filles a la naissance en l'absence de toute 
tentative de choix du sexe. 

La proportion des grossesses qui sont planifiees. 

La proportion de grossesses planifiees faisant appel au choix du 
sexe selon chacune des methodes disponibles (cette donne est 
tiree des renseignements sur la preference de chacun pour un 
sexe particulier, de la conscience de la disponibilite des diverses 
techniques de choix du sexe et de la volonte de recourir a des 
techniques precises pour obtenir un enfant d'un sexe donne). 

La fiabilite de chacune de ces techniques dans la conception 
d'enfants de sexe feminin. 
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La fiabilite de chacune de ces techniques dans la conception 
d'enfants de sexe masculin. 

Les valeurs predites pour chacune de ces variables sont decrites ci-
dessous. En raison de l'importance de ne pas sousestimer une mauvaise 
repartition, les hypotheses sont deliberement faussees dans le sens d'une 
exageration du rapport garcons-fines predit. 

Rapport garcons:filles naturel 
En l'absence de choix du sexe, la proportion de nouveau-nes de sexe 

feminin au cours des dernieres decennies en Amerique du Nord et en 
Europe s'est maintenue de fagon constante entre 0,48 et 0,49. Le rapport 
a la conception — ou le rapport garcons-filles primaire — doit etre encore 
plus asymetrique puisque le taux de mortalite fcetale est significativement 
plus eleve chez les foetus de sexe masculin. II existe plusieurs theories 
plausibles pour expliquer que le rapport ne soit pas de 50:50 (voir 
Zarutskie et aL121  ou Chahazarian'22  pour une analyse detainee des 
determinants possibles constates dans les recherches anterieures). Pour 
les besoins du modele predictif employe ici, l'hypothese veut qu'un rapport 
de 51,5:48,5 soit une tres bonne approximation du rapport garcons-fines 
a la naissance au Canada, en l'absence de toute tentative de choix du sexe. 

Proportion des naissances qui sont planiflees 
Il n'existe aucune donne veritablement fiable sur la proportion de 

naissances qui sont planifiees, fait attribuable principalement a la reticence 
des repondants et des repondantes a dire la verite. Pour les besoins du 
modele predictif, 11 est presume que 80 % de toutes les grossesses donnant 
lieu a une naissance sont planifiees, meme si le nombre veritable est 
probablement beaucoup moires &eve. 

Fiabilite des methodes de predetermination du sexe 
La fiabilite des methodes de preselection a fait l'objet d'une longue 

analyse au debut du present rapport. Les valeurs de fiabilite employees 
dans le modele predictif sont fondees sur les conclusions formulees dans 
cette section. Rien ne permet vrairnent de croire que les methodes actuelles 
de predetermination du sexe puissent faire beaucoup plus qu'entretenir 
l'espoir de ceux et celles qui l'utilisent. L'exception la plus prometteuse est 
le recours a la methode Sephadex de separation du sperme, alliee a 
l'administration de citrate de chlomiphene, de fagon a predeterminer des 
enfants de sexe ferninin. Wine si les donnees disponibles sur la fiabilite 
ne sont pas concluantes, it est raisonnable d'estimer qu'elle se situe a pres 
de 0,7. 

II est possible que le moment des rapports sexuels ait une certaine 
influence sur le rapport garcons-filles primaire, macs les resultats presentes 
sont tellement contradictoires et incertains qu'il est impossible de formuler 
des conclusions fermes sur l'efficacite de cette methode. Ironiquement, si 
les constatations de Guerrero sont valables, it se peut que la plupart des 
tentatives faites depuis 25 ans pour predeterminer le sexe d'un enfant a 
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l'aide de la methode Shettles se soient soldees par la conception d'un enfant 
du sexe oppose. 

A la suite de cette evaluation de la fiabilite des diverses methodes de 
predetermination, l'equation de prediction d'un enfant de sexe feminin ne 
tient d'abord compte que de la methode Sephadex/citrate de clomiphene 
(SC). Il n'est pas necessaire de tenir compte des tentatives de prede-
termination d'un enfant de sexe masculin a l'aide de la methode SC, etant 
donne que cette methode n'est pas prevue a cette fin. 

Fiabilite de la determination du sexe du foetus 
L'information sur la determination du sexe du foetus contenue dans 

la description des methodes accompagnant les questionnaires est tenue 
pour precise et employee dans le cadre du modele predictif (voir l'annexe 1). 

Popularite du choix du sexe 
La proportion des grossesses qui sont le resultat d'une tentative de 

choix du sexe est lir& des donnees relatives a la volonte des repondants et 
des repondantes d'utiliser ces methodes. Comme les repondants, avant 
d'exprimer leur volonte d'utiliser une methode particuliere, ont recu des 
renseignements &tallies sur celle-ci, le recours aux donnees sur la volonte 
pour estimer l'utilisation prevue presuppose que les usagers potentiels de 
ces methodes en ont ete largement informes. Cette erreur tend a exagerer 
le niveau de desequilibre dans la repartition des sexes attribuable a la 
preference pour un sexe en particulier. 

En ce qui a trait aux predictions du recours a la methode SC, un 
certain nombre de repondants etaient disposes a utiliser une methode de 
separation du sperme. La methode decrite aux repondants etait 
probablement plus attrayante que la methode SC combinee, etant donne 
qu'elle ne demandait qu'une separation du sperme sans l'ingestion de 
medicaments, une question qui preoccupe nombre d'usagers potentiels de 
la predetermination. C'est dons dire que les donnees fournies en ce qui a 
trait a la volonte d'utiliser une methode de separation du sperme 
surestiment probablement la volonte d'utiliser la methode SC, macs servent 
neanmoins d'estime. Cela pourrait grossir de facon anodine le nombre 
predit de tentatives d'obtenir une fine. 

Environ 20 foes plus de sujets etaient disposes a utiliser une methode 
de predetermination du sexe qu'd utiliser l'avortement comme methode de 
choix du sexe. En outre, personne ne considerait l'avortement comme 
acceptable a moins que les methodes de determination du sexe du foetus 
ne donnent de resultat durant les 12 premieres semaines de la grossesse. 
Ni l'amniocentese ni rechographie (suivie du travail provoque et de 
l'avortement) n'ont ete jugees acceptables dans les scenarios presentes aux 
repondants, meme lorsque ces methodes ont ete presentees comme « les 
seules disponibles Ces deux methodes sont dons exclues du modele 
predictif. Bien qu'un echantillon de millers de sujets puisse reveler une 
certain intention de recourir a l'avortement dans ce but, Pen ne peut 
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justifier une pareille presomption si elle n'a pas ete mise en evidence dans 
nos echantillons, qui comptaient pres de 700 repondants. 

Le test sanguin decrit aux repondants n'est pas encore offert en 
clinique et, consequemment, n'est pas connu des usagers potentiels de la 
determination du sexe du foetus en vue du choix. 

L'equation comprend une expression qui tient compte de la volonte du 
public d'avoir recours a la biopsie de villosite choriale et a l'avortement 
dans le but de choisir aussi bien des enfants de sexe masculin que de sexe 
feminin. 

Pour la premiere application du modele, nous devons supposer, tel que 
suggere sans trop de rigueur par les donnees, que 95 % des tentatives de 
choisir un enfant de sexe feminin seront faites a l'aide d'une methode de 
predetermination, tandis que 5 % seront le fruit de tentatives appuyees par 
l'avortement. Nous devons egalement supposer, bien au-dela de ce que les 
donnees revelent, puisqu'il n'existe pas de methode efficace de 
predetermination susceptible d'engendrer des enfants de sexe masculin, 
que le recours a l'avortement dans ces situations sera environ deux fois 
plus repandu. 

Premier ensemble d'hypotheses 
Pour recapituler, l'equation predictive peut se lire comme suit : 

F = (1 - I)(FN) + (I)(1 - S)(FN) + (I)(S)(SF)(RF) + (I)(S)(1 - SF)(1 - RM) 

Les troisieme et quatrieme expressions seront developpees de maniere 
a obtenir des expressions distinctes pour la methode SC (predetermination) 
et la biopsie de villosite choriale (determination du sexe du foetus et 
avortement selectif). Chacune des nouvelles expressions comprend un 
terme representant la proportion de tentatives pour choisir un enfant de 
sexe feminin (TF) ou de sexe masculin (TM) selon cette technique 
particuliere et un terme correspondant a la fiabilite de cette technique pour 
choisir un enfant de sexe feminin (RF) ou masculin (RM). Chaque terme TF 
(ou TM) est multiplie par le terme RF (ou RM) correspondant. II peut arriver 
toutefois qu'une technique particuliere employee pour choisir un sexe n'ait 
pas de terme correspondant pour la selection de l'autre sexe. 

Pour eviter de compliquer inutilement la formule, celle-ci ne tient 
compte que des methodes jouissant d'un certain niveau de fiabilite 
(different du rapport naturel garcons-filles a la naissance). Ainsi definit-on 
SF comme la proportion de tous les essais de choix du sexe destines a 
favoriser la naissance d'une fille, TFJ  comme la proportion de SF faisant 
appel a la technique « j *, et RFi  comme la fiabilite de la methode « j » dans 
les tentatives de choisir une fille. 

En incorporant les techniques de choix du sexe precises auxquelles les 
sujets sont disposes a avoir recours et qui ont un certain degre d'efficacite, 
on peut representer la troisieme expression de la fagon suivante : 
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[(I)(S)(SF)11(TF,c)(RF,c) + (rFcvs)(RFcvs)1 

et la quatrieme, comme suit : 

[(I)(S)(1 - SF)][(TMcvs)(1 - RNIcvs)] 

Les valeurs des variables pertinentes sont integrees a l'equation 
predictive. Les hypotheses et conclusions au sujet de ces valeurs, qui ont 
ete formuldes precedemment, peuvent etre resumees comme suit : 

0,80 de toutes les grossesses seront desirees; 

0,485 de toutes les naissances resultant de grossesses non 
desirees seront des filles; 

0,10 de toutes les grossesses desirees comprendront le choix du 
sexe; 

0,90 de toutes les tentatives de choix du sexe utilisant des 
methodes fiables viseront a engendrer une fille; 

0,95 de toutes les tentatives (a l'aide de methodes fiables) de 
choisir des filles comprendront la methode SC; 

0,70 est le taux de fiabilite de la methode SC dans les tentatives 
de choisir des filles; 

0,5 de toutes les tentatives de choisir des filles comprendront un 
recours au PVC; 

0,99 est le taux de fiabilite du PVC dans les tentatives de choisir 
des filles; 

toutes les tentatives (a l'aide de methodes fiables) de choisir des 
garcons comprendront le PVC; 

1,0 est le taux de fiabilite du PVC dans les tentatives de choisir 
des garcons. 

Compte tenu de ces valeurs, requation prend la forme suivante : 

F 	= 	[(1,0 - 0,8)(0,485)] + [(0,8)(1,0 - 0,1)(0,485)] + 
[(0,8)(0,1)(0,9)][(0,95)(0,7) + (0,05)(0,99)] + 
[(0,8)(0,1)(1,0 - 0,9)][(1,0)(1,0 - 0,99)] 

= 	[0,097] + [0,349] + [0,051] + [0,000] 
= 0,497 

C'est done dire que les donnees obtenues d'un echantillon de 
Canadiens et de Canadiennes qui se proposent d'avoir des enfants laissent 
entendre que si ceux-ci etaient parfaitement bien informes des methodes 
de choix du sexe et, eventuellement, les utilisaient aussi souvent qu'ils 
pretendent vouloir le faire, le rapport garcons-filles pour l'ensemble des 
naissances au Canada serait, par pure coincidence, de 50:50. 
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Deuxieme ensemble d'hypotheses 
Meme si le premier ensemble d'hypotheses cherchait a etre précis. il 

se peut qu'elles aient ete erronees, dans un sens ou dans l'autre. En outre, 
it se peut que des circonstances nouvelles engendrent un scenario different 
de celui qui est decrit. II est utile de s'interroger sur l'effet que d'autres 
hypotheses pourraient avoir sur le desequilibre dans la repartition. II est 
facile d'incorporer au modele des valeurs refletant d'autres hypotheses, ce 
qui prouve d'autant plus la solidite des conclusions formulees. 

Imaginons que l'on ait mis au point une methode sure, non invasive, 
peu cotiteuse et fiable de predetermination (telle que la methode F) aussi 
efficace (0,7) pour le choix de fines que de garcons. Signalons qu'une telle 
methode s'avererait beaucoup plus populaire que les methodes Ericsson ou 
SC, et seulement un peu moires populaire qu'une simple methode fond& 
sur le choix du moment (par ex. Guerrero). Imaginons de plus que 80 % 
des grossesses se terminant par un accouchement soient planifides. On 
estime de la facon suivante le total des tentatives de predetermination qui 
pourraient etre faites pour chaque sexe : la volonte d'utiliser la 
predetermination dans chacun des scenarios de la methode F est multipliee 
par la probabilite que les individus se retrouvent face a ces scenarios (par 
exemple, la probabilite d'avoir deux filles d'abord est d'environ 0,25) et en 
estimant la proportion de predetermination possibles rendues inutiles par 
des tentatives anterieures reussies. La predetermination serait tent& dans 
environ 10 % de toutes les grossesses et l'indice de preference global serait 
de 50.6:49,4 (excluant les effets moderateurs de l'age, du mariage, etc.). 

On peut utiliser la version simplifiee de l'equation predictive parce que 
le taux de fiabilite est le meme pour toute tentative de predetermination 
d'un sexe, qu'il s'agisse d'un garcon ou d'une fine, et parce que les autres 
methodes possibles peuvent etre exclues en raison de leur caractere 
beaucoup moires desirable que la methode hypothetique decrite. L'equation 
predictive pourrait done prendre la forme suivante : 

F = [(1 - I)(FN)] + [(I)(1 - S)(FN)] + 
[(I)(S)(SF)(RF)] + [(I)(S)(1 - SF)(1 - RM)] 

= [(1 - 0,8)(0,485)] + [(0,8)(1 - 0,1)(0,485)] + 
[(0,8)(0,1)(0,494)(0,7)] + [(0,8)(0,1)(1 - 0,494)(1 - 0,7)] 

= [0,097] + [0,349] + [0,028] + [0,012] 
= 0,486 

C'est done dire que, compte tenu des hypotheses formuldes, 48,6 % 
des nouveau-nes seraient des filles et 51,4 % seraient des garcons. Cette 
prediction revele un indice de preference global legerement moires marque 
que le rapport de naissances actuel de 51,5:48,5. Etant donne l'indice de 
preference decrit par les repondants, il semble que plus les methodes de 
predetermination disponibles sontfiables et populaires, moires accentue est 
le desequilibre dans la repartition resultant de leur utilisation. 
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L'on reconnait que cet estime est fonde en partie sur des hypotheses 
I 	qui ne sont pas entierement verifiables ou sont consciemment exagerees ou 

fondees sur des circonstances appelees a se modifier. En outre, les 
predictions ne tiennent pas compte de certaines variables pertinentes. 

ICes variables pourraient etre incorporees au modele predictif, mais si 
tel etait le cas, it faudrait alors formuler d'autres hypotheses etant donne 
que leur incidence est incertaine. En outre, en compliquant le modele, on 
sacrifierait une clarte et une facilite d'interpretation en echange d'une 

I 	
precision qui n'est guere necessaire. II importe de noter que la plupart des 
variables ecartees auraient tendance a minimiser le desequilibre dans la 
repartition. Les effets probables de certaines de ces variables, d'hypotheses 

I 	de rechange et de changements sociaux et techniques pertinents font l'obj et 
d'un examen plus approfondi dans la section suivante. 

I Conclusion 

I 	
Résumé des constatations 

La presente etude a etabli gull est peu probable que l'on engendre un 
desequilibre dans la repartition des sexes au Canada en rendant 

I 	

disponibles des methodes de choix du sexe. La fermete de cette conclusion 
est renforcee par la surabondance de facteurs qui, a toutes fins utiles, 
excluent la possibilite d'un desequilibre dans la repartition. D'abord, le 
rapport global de preference quant au sexe est presque parfaitement 

I 	
neutre; qui plus est, it est moires extreme que l'actuel rapport garcons-filles 
a la naissance. Les donnees disponibles laissent entendre que la 
preference pour des enfants de sexe masculin est en regression, en 

I 	particulier dans le contexte du choix du sexe, et rien ne laisse prevoir un 
revirement soudain de cette tendance. Deuxiemement, les methodes de 
choix du sexe qui seraient acceptables a un grand nombre de personnes 

I 	

sont inefficaces pour l'instant, tandis que celles qui le semblent sont 
inacceptables aux yeux de la plupart des gens. 

Cependant, une tendance globale neutre en matiere de preference du 
sexe n'assure pas, a long terme, une repartition egale de naissances de 

I 	garcons et de filles. Si une societe a deux groupes identifiables en equilibre 
precaire qui se font une concurrence intense, et que chacun nourrit un 
desir ardent pour des enfants de son propre sexe, les &sirs d'un groupe 

I 	

compensant les objectifs de l'autre, le risque serait grand etant donne 
l'instabilite inherente de la situation. Les donnees demontrent cependant 
que, au Canada, non seulement la preference globale en matiere de sexe est 
neutre, mais que la grande majorite des tendances individuelles le sont 

I 	
aussi. 

II est difficile d'imaginer un ensemble de circonstances qui changerait 
soudainement cette valeur profondement ancree d'avoir des enfants des 

I deux sexes. La preference pour un nombre egal d'enfants de chaque sexe, 
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bien que repandue, n'est pas aussi ancree et pourrait changer plus 
facilement. 

La conclusion fondamentale de la presente etude est que le rapport 
garcons-filles a la naissance qui resulterait du recours aux methodes de 
choix du sexe serait moires extreme que le rapport actuel, ce qui 
demeurerait vrai meme si l'on disposait de methodes tout aussi attrayantes 
et fiables pour choisir des enfants de sexe masculin et de sexe feminin. 
Cette conclusion est susceptible d'etre raise en doute, mais elle se 
rapproche des conclusions d'un grand nombre d'etudes recentes qui 
demontrent systematiquement que la valeur dominante en matiere de choix 
du sexe est d'avoir des enfants des deux sexes, et que s'il y a une 
preference pour les garcons, celle-ci est minime. Ces memes etudes ont 
aussi demontre que le peu d'enthousiasme pour les techniques de 
predetermination du sexe rend inconsequentes, ou a peu pres, les 
preferences pour des garcons. 

La croyance populaire s'est revel& erronee pour bon nombre de 
raisons : d'abord, parce qu'elle a surestime les prejuges en faveur d'un sexe 
en presumant faussement qu'une importante proportion de ceux et celles 
ayant un prejuge en faveur d'un sexe en particulier feraient appel au choix 
du sexe (et qu'aucun de ceux n'ayant pas de prejuges ne le ferait); puis, 
parce qu'elle a presume incorrectement que l'on disposait de techniques 
fiables pouvant attirer des usagers et des usageres potentiels. 

Toutefois, un desequilibre dans la repartition est possible dans 
certaines circonstances sur lesquelles it importe de se pencher. 

On a pretendu plus tot qu'une tendance a la neutralite en matiere du 
choix d'un sexe en particulier « exclut effectivement « la possibilite d'un 
desequilibre dans la repartition. Cet enonce peut etre trompeur. L'absence 
de tout parti pris envers un sexe ou l'autre, meme sur le plan individuel, 
n'exclut pas logiquement le desequilibre dans la repartition; 11 rend tout 
simplement cette eventualite peu probable. Il est a noter que le fait de 
vouloir un nombre egal d'enfants de chaque sexe n'empeche pas une 
personne d'avoir recours au choix du sexe. Au contraire, la plupart de ceux 
et celles qui sont disposes a avoir recours a la predetermination le feraient 
pour avoir un nombre egal de filles et de garcons. Ces tentatives de choix 
du sexe pourraient fausser le rapport garcons-filles a la naissance si la 
fiabilite des methodes de choix du sexe utilisees etait differente pour les 
filles et pour les garcons. Plus grande serait la difference dans les niveaux 
de fiabilite et plus grande serait la possibilite d'un desequilibre dans la 
repartition. 

Singulierement, ce scenario n'est pas sans rappeler quelque peu la 
situation actuelle. Il semble qu'il n'y ait pas actuellement de methode 
efficace de predetermination du sexe masculin, a l'inverse de la pre-
determination du sexe feminin dont une methode possede probablement 
un facteur de fiabilite d'environ 0,7. Cette methode, laquelle necessite 
l'ingestion de drogues par la future mere et la separation physique du 
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sperme avant ''insemination artificielle et entraine des depenses consi-
derables, n'est pas populaire et ne risque pas de le devenir. 

De toute evidence, la mise au point d'une technique qui serait fiable 
pour la predetermination d'un seul sexe pourrait engendrer un probleme. 
Si, de surcroit, cette methode etait peu coiliteuse et facilement disponible, 
elle pourrait mener a un desequilibre prononce dans la repartition. Meme 
s'il est peu probable que ce scenario se realise, it s'agit peut-etre de la 
menace la plus grave au statu quo de la repartition hommes-femmes au 
Canada. 

Erreurs possibles de prediction 
Wine si les donnees semblent concluantes, des erreurs restent 

possibles. Nous examinerons quatre types d'erreurs ou de defaillances 
dans la recherche : la non-representativite de l'echantillon; la mesure 
incorrecte de variables; ''exclusion de variables pertinentes du modele 
predictif; la modification de variables pertinentes. 

Representativite de l'echantillon 
Cette question a déjà fait ''objet d'un examen approfondi. A presque 

tous les egards, rechantillon semble hautement representatif. Heureu-
sement, les effets d'un gauchissement possible occasiorme par de legeres 
deviations de la representativite ne vont pas tous dans le meme sens. 

La recherche methodologique anterieure a indique que les nouveaux 
immigres sont moans susceptibles de repondre a des questionnaires ecrits, 
meme si la langue ne pose pas de probleme. Le fait que les tendances en 
matiere de preference pour un sexe en particulier soient extremement 
marquees dans certain pays d'oii proviennent une partie des immigrants 
au Canada souleve la crainte que le present sondage ait pu sous-estimer 
l'ampleur de la preference pour un fils. Les donnees concernant la 
proportion de sujets nes a l'etranger dans l'echantillon attenuent 
considerablement ces craintes meme si un gauchissement de rechantillon 
fonde sur l'origine ethnique reste possible. 

L'effet d'une legere superiorite numerique des femmes non mariees 
dans rechantillon est probablement negligeable. Ces repondantes 
affichaient une preference pour des garcons moans marquee que n'en 
montraient les repondants, mais plus importante que celle manifestee par 
les femmes mariees. L'effet possible, s'il en est un, aurait ete de sous-
estimer la preference pour un fils. 

Le nombre singulierement eleve de sujets ayant des fils a presque 
certainement amplifie le gauchissement apparent en faveur d'un fils 
quoique d'une maniere insignifiante. 

Mesures incorrectes 
Certains des problemes relies a 'Inference du comportement a partir 

des reponses a un questionnaire, particulierement dans un domaine tel que 
celui-ci, ont ete traites precedemment. Les variables cruciales dans le 
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cadre de la presente etude sont les tendances en matiere de preference 
pour un sexe donne, la volonte d'utiliser des methodes de choix du sexe et, 
a un degre moindre, la connaissance de ces methodes. Des efforts 
considerables ont ete deployes pour mesurer de facon correcte les valeurs 
et les connaissances des repondants et des repondantes dans ces 
domaines, et l'ensemble du questionnaire a fait robjet d'essais prealables 
considerables. 

En ce qui a trait a la preference, le sondage comprenait un certain 
nombre de questions portant sur diverses dimensions de cette notion. Les 
questions ne mesuraient pas seulement les diverses dimensions de la 
preference macs aussi rimportance qui leur etait attachee. 

La volonte d'utiliser des methodes de choix du sexe a ete mesuree pour 
chacune d'entre elles. Les techniques ont ete decrites en detail et en 
fonction de divers scenarios précis, notamment les questions de risque, de 
fiabilite, d'inconfort, de coilt, etc. Meme si cette facon de proceder ne 
garantit pas la validite des mesures, elle permet plus de precision que les 
etudes qui abordent uniquement la volonte de facon generale. Meme si 
l'abondance de details rendait les questions complexes, les schernas de 
reponse indiquent que les sujets ont pour la plupart donne des reponses 
reflechies. Le questionnaire contenait de nombreuses questions connexes 
qui auraient pu reveler toute incoherence dans les reponses, mats ce type 
d'erreurs n'a pas ete releve. 

La principale menace a la validite dans ce genre de recherche est 
probablement la reticence des repondants et des repondantes a dire la 
verite. Il n'y a aucune facon de savoir avec certitude si certains d'entre eux 
ont cache une preference marquee pour des enfants d'un sexe ou de l'autre, 
ou menti dans d'autres reponses, macs la coherence des reponses 
rinterieur de chaque questionnaire semble prouver le contraire. 

Exclusion de variables pertinentes 
Comme on l'a note auparavant, certaines variables ont ete exclues 

deliberement du modele predictif parce qu'elles auraient eu pour effet de 
minimiser le desequilibre predit et qu'il aurait fallu sacrifier clarte et facilite 
d'interpretation a seule fin de renforcer un argument dep. convaincant. 

Le modele ne tient pas compte, entre autres, des faits ou hypotheses 
suivants : 

Les gens ont tendance a se satisfaire des enfants qu'ils ont et 
accordent moires de valeur a une repartition ou a une sequence 
precise d'enfants une foes qu'ils ont eu des enfants qui ne 
correspondent pas au modele souhaite. 

L'opinion des gens sur leur preference pour des enfants d'un sexe 
donne a tendance a s'attenuer avec rage et les preferences 
manifestoes actuellement ont tendance a perdre de I'importance 
au fil des annees. 
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Il est peu probable que les points de vue des personnes abordant 
une relation intime coincident parfaitement mais il est probable 
que l'opinion de l'un evoluera avec le temps, au contact de 
l'autre. 
Si la preference quant au sexe des enfants ou l'opinion sur le 
recours au choix du sexe d'une personne n'evoluent pas apres le 
mariage, 11 est probable que l'incompatibilite d'opinion entre les 
partenaires reduise la possibilite d'un recours a ces methodes. 

Il est a noter que l'opinion publique est sensible au desequilibre 
de la repartition et favorable au choix du sexe afin d'engendrer 
des enfants du sexe le moans bien represent& Ce schema de 
reponse, non mesure auparavant, ne contrebalancerait pas 
entierement un desequilibre dans la repartition, mais l'atte-
nuerait de facon significative. On ne peut dire avec certitude si 
cette motivation est fonction d'une conscience sociale ou d'autres 
facteurs, mais elle existe indeniablement. 

Consequences prevues d'un desequilibre dans la repartition 
Quelque prediction que l'on fasse d'un desequilibre dans la repartition, 

extreme ou non, il importe que toute tentative d'evaluer les repercussions 
sociales procede non pas d'un rapport garcons-filles a la naissance de 
50:50 mais du rapport « naturel » en l'absence de methode de choix du 
sexe, c'est-à-dire environ 51,5:48,5. Sans vouloir insinuer qu'un rapport 
garcons-fines a la naissance de 51,5:48,5 est preferable a un rapport de 
50:50, il est toutefois plus facile d'analyser le changement social en 
fonction du statu quo qu'en fonction d'une situation demographique qui n'a 
jamais exists dans cette soda& 

Nonobstant le fait que les naissances de sexe masculin ont ete 
systematiquement plus nombreuses que les naissances de sexe feminin 
depuis plusieurs generations, la population de femmes adultes est 
actuellement plus importante que la population d'hommes adultes. Cette 
difference peut etre attribuee a un taux de mortalite superieur chez les 
hommes, commencant des la petite enfance (ou, comme on l'a note 
anterieurement, a la conception) et se poursuivant tout au long de l'enfance 
et de la vie adulte. (L'etude des determinants de cette difference dans le 
taux de mortalite mene generalement a la conclusion que le taux restera 
plus eleve pour les hommes, mais que la disparite s'attenuera, grace 
principalement a l'ecart moans prononce entre les deces causes par les 
maladies cardiovasculaires et le cancer du poumon.) 

Une des consequences du taux de mortalite plus eleve chez les 
hommes est qu'une baisse de la proportion de nouveau-nes de sexe 
masculin amoindrirait le desequilibre de la repartition dans le groupe d'age 
des moires de 40 ans environ et l'augmenterait chez les plus vieuxm. 



158 Les techniques de choix du sexe et le DPN 

Comme il en a ete question anterieurement, deux scenarios aussi peu 
plausibles l'un que l'autre risquent de creer un desequilibre dans la 
repartition. Dans le premier, une modification significative de la preference 
globale actuelle a regard du sexe des enfants est alit& a la disponibilite 
d'une methode de predetermination a la fois fiable, peu coiiteuse et 
susceptible d'avoir la faveur des usagers et des usageres potentiels. Dans 
le deuxieme, une methode de predetermination susceptible de plaire est 
offerte, mais comporte un taux de fiabilite qui vane beaucoup d'un sexe 
l'autre (ou n'est fiable que pour le choix d'un sexe). Bien que le deuxieme 
scenario paraisse beaucoup plus plausible, son impact potentiel maximum 
est moindre. 

Le risque pour notre societe, quoique faible, dolt etre pris en 
consideration. Il semblerait opportun de surveiller attentivement les types 
de methodes de predetermination du sexe offertes au public de sorte 
qu'advenant la mise au point d'une methode peu coifteuse et fiable pour 
choisir des enfants d'un sexe seulement, it soit possible de mettre en oeuvre 
rapidement un plan d'action pertinent. Un certain nombre de possibilites 
d'action viennent a l'esprit dont certaines auraient un effet rapide, tandis 
que les changements dans le rapport des sexes a la naissance resultant de 
la disponibilite de nouvelles methodes de predetermination seraient 
graduels, la plupart des variables pertinentes ayant tendance a se modifier 
par etapes et non pas toutes en meme temps. 

La rapidite du changement est une question importante dans la 
determination d'actions opportunes. L'extreme irnprobabilite d'un dese- 
quilibre soudain dans la repartition rend inutile le besoin de toute 
intervention gouvernementale autre qu'une surveillance des conditions 
pertinentes. Nul danger reel ne pointe a l'horizon. 

Il semble egalement opportun d'observer les valeurs des Canadiens et 
des Canadiennes quant au choix du sexe, mais it semble inutile de le faire 
beaucoup plus qu'une fois par decennie. Il est plus important d'examiner 
le degre de connaissance des personnes au sujet des nouvelles methodes 
de predetermination offertes, et la mesure dans laquelle ces personnes sont 
disposees a les utiliser, en particulier dans le cas d'une technique (ou la 
promesse d'une technique) susceptible de gagner la faveur et qui ne serait 
fiable que pour le choix d'un des deux sexes. 

Ces constatations impliquent, entre autres, que la recherche portant 
sur les methodes de predetermination ayant un taux de fiabilite semblable 
pour l'un et l'autre sexe doit etre prefer& a la recherche destinee a 
perfectionner des methodes permettant la predetermination d'un seul sexe. 
Elles laissent egalement entendre que la deuxieme priorite devrait etre 
d'encourager la recherche sur des methodes de predetermination des 
enfants de sexe ferninin, et ce non seulement parce que la majorite des 
nouveau-nes sont de sexe masculin, mais aussi a cause du taux largement 
disproportionne de maladies genetiques qui frappent les males et le besoin 
resultant pour les femmes et leurs conjoints de pouvoir choisir une fille s'ils 
en decident ainsi. Certaines maladies hereditaires n'affectent ou sont plus 
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susceptibles de n'affecter que les filles. Par consequent, on retirerait 
egalement des avantages sociaux de methodes de selection qui accroitraient 
la probabilite d'avoir un garcon. Toutefois, le nombre de ces maladies est 
beaucoup plus faible que le nombre de maladies qui affectent exclu-
sivement et de facon disproportionnee les garcons. Sur le plan social, le 
plus grand besoin est celui d'une methode qui permettrait la prede- 
termination de filles. 

La crainte de consequences sociales defavorables qu'entrainerait un 
desequilibre marque dans la repartition des sexes est justifiable, en 
particulier en ce qui concerne un excedent d'hommes. Toutefois, les 
hypotheses courantes concernant les tendances en matiere de preference 
pour un sexe ou l'autre, la volonte de faire appel a une methode de choix 
du sexe et d'autres facteurs qui influencent le niveau de desequilibre sont 
essentiellement fausses. 

Il n'existe pas de prejuges marques en faveur de fils ou de fines. La 
connaissance de methodes precises permettant de choisir le sexe, ou de la 
possibilite d'y avoir recours, n'est en general pas repandue. Il n'y a pas de 
desir marque d'avoir recours aux methodes de predetermination (lesquelles 
sont, de toutes facons, generalement inefficaces) et it existe une reticence 
a peu pres generalisee d'avoir recours a l'avortement comme methode de 
choix. 

On ne peut que conclure qu'il n'y a pas lieu de craindre un 
desequilibre dans la repartition des sexes resultant du recours aux 
methodes de determination ou predetermination du sexe. 
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Annexe 1. 
Sondage sur les preferences concernant le 

sexe des enfants et le choix du sexe* 
I 
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Note du redacteur : Le format du questionnaire nest pas celui de ('original en raison des 
exigences de la mise en page. 1 

I 



Les preferences concemant le sexe de ses enfants 161 

Madame, Monsieur, 

Il y a quelques mois, lorsque vous avez participe par telephone a un 
sondage national, vous avez accepte de repondre a un questionnaire ecrit 
sur les valeurs des gens concernant le nombre ideal d'enfants, sur les 
preferences pour des garcons ou des fines et sur des sujets connexes. 

Ce questionnaire s'inscrit dans les travaux de recherche merles par la 
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction. Nous 
vous sommes reconnaissants d'y participer puisqu'il est extremement 
important que nos donnees soient aussi representatives que possible. Nous 
vous serions aussi tres reconnaissants d'y repondre sans tarder. Cela nous 
eviterait d'avoir a vous envoyer des rappels et ainsi de suite. 

Voici quelques renseignements importants au sujet du questionnaire. 

Votre iclentite demeurera completement confidentielle. Ni votre nom ni 
votre adresse ne figureront dans le questionnaire. 

Le questionnaire prendra peu de temps a remplir. Comme vous le 
verrez, la plupart des questions n'exigent aucune reponse &rite; on 
peut simplement inscrire un X entre les crochets. N'hesitez toutefois 
pas a ajouter vos commentaires si vous estimez qu'une breve reponse 
ne permet pas d'exprimer precisement et completement votre point de 
vue. Nous avons aussi prevu de l'espace a la fin du questionnaire 
pour tout autre commentaire que vous voulez nous communiquer. 

Vous n'aurez pas a repondre a toutes les questions. Suivez les 
indications qui vous disent a quelle question passer. 

Vous trouverez des feuillets de renseignement dans des enveloppes 
scellees. Veuillez n'ouvrir ces enveloppes que lorsque les instructions 
du questionnaire vous le demanderont. 

Si vous avez des questions au sujet du questionnaire ou de tout autre 
aspect de la recherche, vous pouvez m'ecrire a l'Universite York ou me 
telephoner au (416) 736-5128, poste 77272. 

Tout le personnel de la Commission royale sur les nouvelles techniques de 
reproduction et de l'Universite York qui participe a cette recherche vous 
remercie sincerement de votre collaboration. Merci. 
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Un sondage sur les preferences des Canadiens et des 
Canadiennes concernant le sexe de leurs enfants 

Realise par : 
L'Institute for Social Research, Universite York, Toronto 

dans le cadre d'une recherche pour : 
la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction 

Mars 1992 

DIRECTIVES : Vous trouverez des renseignements ou des directives 
dans d'autres encadres tels que celui-ci. De plus, notez les directives 
qui suivent certaines des questions et qui vous indiquent a quelle 
question passer : si vous avez besoin d'espace supplementaire pour 
ecrire une reponse, veuillez utiliser l'eridos de la feuille. Lorsque les 
reponses sont precedees de crochets, inscrivez un « X * a l'interieur 
des crochets qui accompagnent la reponse la plus pertinente. 

RENSEIGNEMENTS D'ORDRE GENERAL 

Quel est votre sexe? 
[ Femme 
[ Homme 

En quelle armee etes-vous ne(e)? 19 	 

Indiquez ci-dessous « sceur 	frere » ou « moi * en fonction de 
l'ordre dans lequel vous et vos freres et sceurs etes nes. (Par 
exemple, si vous avez une sceur plus Agee et deux plus jeunes freres, 
ecrivez : sceur, moi, frere, frere.) Mentionnez toute personne qui a 
ete elevee comme votre frere ou sceur, mane s'il n'y a pas de lien de 
parente par le sang. 

Dans quel pays vous et vos parents etes-vous nes? (I1 s'agit des 
parents qui vous ont eleve(e).) 

Votre pays de naissance 	  

Le pays de naissance de votre mere 	  

Le pays de naissance de votre pore 	  
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De quel groupe culturel ou ethnique, s'il en est, vous sentez-vous le 
plus pres9 	  

Quelle est pour vous l'importance d'entretenir des relations suivies 
avec les personnes qui partagent vos antecedents culturels ou 
ethniques? (Encerclez un chiffre de 1 a 5, 1 signifiant q pas 
important 0 et 5 signifiant g tres important y.) 

Pas important Tres important 

1 	2 	3 	4 	5 

De quelle religion, s'il en est, vous sentez-vous le plus pres? 

Quelle est l'importance du role de la religion dans votre vie? 
(Encerclez un chiffre de 1 a 5.) 

Pas important Tres important 

1 	2 	3 	4 	5 

Lequel des enonces suivants decrit le mieux votre niveau 
d'instruction? 

[ I 	N'ai jamais frequente l'ecole secondaire. 
[ I Ai frequent6 ou frequente l'ecole secondaire ou une ecole de 

formation professionnelle. 
[ I Ai frequente ou frequente actuellement l'universite, un college 

communautaire ou une ecole technique. 

[ I Ai obtenu un diplOme universitaire (diplOme(s) obtenu(s)) : 

A laquelle des categories suivantes votre profession appartient-elle? 

[ I Agriculture, peches, fortis, mines 
[ I Personne au foyer 
[ I Gestion ou administration (niveau subalterne) 
[ I Gestion ou administration (niveau superieur) 
[ I Professionnel 
[ I Ventes, services, travail de bureau 
[ I Main-d'oeuvre specialisee 
[ I Main-d'oeuvre qualifiee; métier 
[ I Autres • 	  
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11. 	En 1991, quel etait le revenu total approximatif de votre ménage 
(toutes sources reunies) avant impOts? 

[ 	1 moins de 20 000 $ [ ]  60 000 $-79 999 $ 
[ 	1 20 000 $-39 999 $ [ 1 80 000 $-99 999 $ 
[ 	1 40 000 $-59 999 $ [ 1 100 000 $ ou plus 

Combien de personnes, y compris vous-meme, composaient votre 
ménage au cours de Vann& ecoulee? 	  

STRUCTURE FAMILIALE ET PREFERENCE GARCON-FILLE  

Avez-vous déjà eu ou avez-vous actuellement des enfants? (C'est-d-
dire, avez-vous eleve des enfants que vous consideriez comme faisant 
partie de votre famille?) 

[ ] Oui (Passez a la prochaine question.) 
[ ] Non (Passez a la question n° 15.) 

Indiquez a l'aide d'un X dans la case pertinente le sexe de chacun de 
vos enfants (jusqu'a cinq). Si vous avez plus de cinq enfants, 
veuillez aussi inscrire le nombre total d'enfants de chaque sexe dans 
la derniere colonne. 

1°' 
enfant 

2° 
enfant 

3° 
enfant 

4' 
enfant 

50  
enfant Total 

Fille 

Garcon 

Etes-vous actuellement marie(e) ou vivez-vous en union libre? 

[ ] 	Oui (Passez a la prochaine question.) 
[ ] 	Non (Passez a la question n° 20.) 

Quel est le sexe de votre conjoint? 

[ ] Femme 
[ ] Homme 

Votre conjoint, (votre conjointe) accepterait-il (elle) aussi de remplir 
un exemplaire distinct de ce questionnaire? 

[ ] Non 
[ ] Oui (S'il ou elle en a déjà recu un, inscrivez un X ici [ 1; 

sinon, inscrivez ses nom et adresse postale ci-dessous.) 
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ll nous importe de savoir si vos reponses n'expriment que vos 
propres valeurs ou des decisions prises de concert avec votre 
conjoint (conjointe). Bien que nous preferions que vos reponses ne 
s'inspirent que de vos propres valeurs, cela n'est pas essentiel. Il est 
cependant essentiel que nous sachions ce que vos reponses 
representent. 

[ I Mes reponses refletent uniquement mes propres valeurs. 
(Passez a la question n° 19.) 

[ I Mes reponses refletent mes valeurs et celles de mon conjoint 
(ma conjointe). 	 (Passez a la question n° 20.) 

Queue importance croyez-vous que votre conjoint (conjointe) accorde 
a chacune des questions suivantes? 

Pas 
important 

Tres 
important 

Avoir au moins une fine 1 2 3 4 5 

Avoir au moins un garcon 1 2 3 4 5 

Avoir au moins un enfant de 
chaque sexe 

1 2 3 4 5 

Avoir le meme nombre de 
garcons et de fines 1 2 3 4 5 

Avoir tout d'abord une fine 1 2 3 4 5 

Avoir tout d'abord un garcon 1 2 3 4 5 

Aimeriez-vous avoir des (d'autres) enfants un jour? 

[ 1 Oui (Passez a la question suivante.) 
[ 1 Non (Passez a la question n° 44.) 
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Inscrivez un X dans les cases ci-dessous pour indiquer si vous 
aimeriez avoir des garcons, des filles ou si vous n'avez aucune 
preference quant au sexe des enfants que vous souhaitez avoir un 
jour (que vous ayez ou non déjà des enfants). Si vous prevoyez avoir 
plus de cinq enfants, veuillez aussi inscrire le nombre total dans la 
derniere colonne. 

Preferences Enfants prevus 

Prochain 
enfant 

2° 
prochain 

3° 
prochain 

4° 
prochain 

5° 
prochain Total 

Je prefererais 
une fille 

Je prefererais 
un garcon 

Je n'ai aucune 
preference 

Quelle 	importance 	accordez-vous 
suivantes? 

a chacune 

Pas 
important 

des questions 

Tres 
important 

Avoir au moires une fille 1 2 3 4 5 
Avoir au moires un garcon 1 2 3 4 5 
Avoir au moires un enfant de 
chaque sexe 1 2 3 4 5 
Avoir le meme nombre de 
garcons et de filles 1 2 3 4 5 
Avoir tout d'abord une fille 1 2 3 4 5 
Avoir tout d'abord un garcon 1 2 3 4 5 

Y a-t-il autre chose que vous puissiez nous dire au sujet de vos 
preferences a regard du sexe de vos enfants dont it n'a pas ete 
question dans vos reponses aux questions ci-dessus? 

I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
I 
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[]  
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DETERMINATION DU SEXE  

Predetermination du sexe  

Croyez-vous qu'on puisse faire quelque chose avant qu'une femme 
devienne enceinte pour accroitre ses chances d'avoir un enfant du 
sexe qu'elle prefere? 

[ ] 	Oui (Passez a la prochaine question.) 
[ ] 	Non (Passez a la question n° 29.) 

Decrivez cette methode et donnez votre opinion sur sa precision et 
sa disponibilite. Si vous connaissez plus d'une methode, decrivez 
chacune elles. (Si vous manquez d'espace, utilisez le verso de la 
feuille.) Si vous n'avez aucun renseignement au sujet des methodes 
de predetermination, inscrivez « aucun renseignement 

Avez-vous déjà tenth de predeterminer le sexe de l'un de vos enfants? 

[ ] Oui (Passez a. la prochaine question.) 
[ 	Non (Passez a la question n° 29.) 

Pour chaque tentative de predetermination, laquelle des methodes 
decrites a la question 25 avez-vous utilisee? 

Lors de la premiere tentative • 	  
Lors de la deuxieme tentative • 	  

Pour chaque tentative de predetermination, cochez l'enonce qui 
decrit le mieux ce qui s'est produit : 

Premiere tentative de 	 Deuxieme tentative de 
predetermination 	 predetermination 

Aucune grossesse 
Grossesse non menee a terme 
Je voulais une fille et j'ai eu une 
fille 

Je voulais un garcon et j'ai eu 
un garcon 

Je voulais une fille et j'ai eu un 
garcon 
Je voulais un garcon et j'ai eu 
une fille 

Aucune grossesse 
Grossesse non menee a terme 
Je voulais une fille et j'ai eu une 
fille 

Je voulais un garcon et j'ai eu 
un garcon 
Je voulais une fille et j'ai eu un 
garcon 

Je voulais un garcon et j'ai eu 
une fille 

[ 
[ 
[ 

[ ]  

[ ] 
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Avez-vous entendu parler d'autres personnes qui auraient tente de 
predeterminer le sexe de leur bebe? 

[ 1 Oui 
[ 1 Non 

Lisez les descriptions des methodes de predetermination du sexe 
presentees dans l'enveloppe n° 1. Ne presumez pas que ces 
methodes sont disponibles; it se peut qu'elles existent ou non. 
Les quelques prochaines questions vous demandent si vous y 
auriez recours si elles etaient disponibles. (Si vous voulez des 
renseignements sur les methodes, s'il en est, qui fonctionnent 
vraiment, inscrivez un X dans la case suivante [ et joignez une 
enveloppe affranchie pre-adresse a votre questionnaire.) 

Pouvez-vous imaginer une situation oil vous, ou vous et votre 
partenaire, seriez susceptibles de recourir a l'une ou l'autre de ces 
methodes de predetermination du sexe, si elles etaient disponibles, 
pour choisir le sexe de votre bebe? 

[ 	Oui (Passez a la prochaine question.) 
[ 	Non (Passez a la section « Prediction du sexe durant... » apres 

la question n° 33.) 
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31. 	Apres la descripion de chaque situation ci-dessous, inscrivez un X 
dans l'une des quatre cases de la ligne pour indiquer ce que vous 
feriez probablement. 

Situations Choix 

Si Ia methode « E » de 
predetermination du 
sexe &aft Ia seule 
disponible, que feriez 
vous probablement : 

Je ne 
voudrais pas 
avoir un (un 
autre) enfant 

Je voudrais 
avoir un 

enfant, mais 
n'essaierais 

pas d'en 
predeterminer 

le sexe 

J'essaierais 
d'avoir une 

fille grace a Ia 
methode de 

predetermine- 
tion « E » 

J'essaierais 
d'avoir un 

garcon grace 
a Ia methode 
de predeter- 

mination 
« E » 

Si vous n'aviez pas 
encore d'enfant? 

Si vous aviez déjà une 
fille? 

Si vous aviez déjà un 
garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
filles? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons? 

Si vous aviez déjà une 
fille et un garcon? 

Si vous aviez déjà trois 
filles? 

Si vous aviez déjà trois 
garcons? 

Si vous aviez déjà deux 
filles et un garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons et une fille? 
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Situations Choix 

Si la methode « F » de 
predetermination du 
sexe etait la seule 
disponible, que feriez 
vous probablement : 

Je ne 
voudrais pas 
avoir un (un 
autre) enfant 

Je voudrais 
avoir un 

enfant, mais 
n'essaierais 

pas d'en 
predeterminer 

le sexe 

J'essaierais 
d'avoir une 

fille grace a Ia 
mathode de 

predetermina- 
tion « F » 

J'essaierais 
d'avoir un 

garcon grace 
a Ia mathode 

de 
predetermina- 

tion « F » 

Si vous n'aviez pas 
encore d'enfant? 

Si vous aviez déjà une 
fille? 

Si vous aviez déjà un 
garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
filles? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons? 

Si vous aviez déjà une 
fille et un garcon? 

Si vous aviez déjà trois 
filles? 

Si vous aviez déjà trois 
garcons? 

Si vous aviez déjà deux 
filles et un garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons et une fille? 
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Situations Choix 

Supposons que vous 
ayez acces a Ia 
methode « F ». Que 
feriez-vous si, en 
planifiant votre 
prochain enfant, vous 
appreniez que tous les 
babes nes au cours 
des quelques 
dernieres annees : 

Je ne 
voudrais pas 
avoir un (un 
autre) enfant 

Je voudrais 
avoir un 

enfant, mais 
n'essaierais 

pas d'en 
predeterminer 

le sexe 

J'essaierais 
d'avoir une 

fife grace a Ia 
methode de 

predetermina- 
tion « F » 

J'essaierais 
d'avoir un 

garcon grace 
a Ia methode 

de 
predetermina- 

tion « F 

30 % etaient des filles et 
70 % des garcons? 

40 % etaient des filles et 
60 % des garcons? 

50 % etaient des fifes et 
50 % des garcons? 

60 % etaient des fifes et 
40 % des garcons? 

70 % etaient des fifes et 
30 % des garcons? 
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Quelle importance accorderiez-vous a chacune des questions 
suivantes dans votre choix d'une methode de predetermination du 
sexe? 

Pas 
important 

Tres 
important 

Le risque d'echec, d'avoir un bebe du 
mauvais sexe * 

1 2 3 4 5 

Le cotit de l'intervention 1 2 3 4 5 

Le fait que l'intervention rendrait la 
grossesse moins romantique 

1 2 3 4 5 

La perte d'intimite en raison de 
l'intervention d'un medecin 

1 2 3 4 5 

Tout retard dans le debut de la 
grossesse 

1 2 3 4 5 

La volonte de ne pas intervenir dans 
un processus naturel 

1 2 3 4 5 

Autre : 	  1 2 3 4 5 

Quel enonce decrit le plus fidelement votre point de vue au sujet du 
role que devrait jouer le gouvernement a regard de la 
predetermination du sexe? 

[ 1 La predetermination du sexe, meme par des particuliers 
domicile, devrait etre interdite par la loi. 

[ I La predetermination du sexe devrait etre interdite par la loi 
moins qu'il n'existe une raison medicale valable d'y recourir 
(telle qu'une maladie genetique liee au sexe). 
La predetermination du sexe ne devrait pas etre interdite par la 
loi puisqu'elle ne fait de tort a personne, mais les 
gouvernements ne devraient pas payer l'intervention a moins 
qu'il n'y ait une raison medicale valable d'y recourir. 
La predetermination du sexe ne devrait pas etre interdite par la 
loi. Elle ne fait de tort a personne et permet aux gens de 
planifier leur famille. 	Les regimes d'assurance-maladie 
provinciaux devraient payer l'intervention. 
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La prediction du sexe durant la grossesse  

Croyez-vous qu'il soit possible pour une femme enceinte, avec ou 
sans l'aide d'un medecin, de prevoir avec precision le sexe du bebe 
qu'elle attend? 

[ 	Oui (Passez a la prochaine question.) 
[ 	Non (Passez a la question n° 36.) 

Decrivez cette methode de prediction du sexe et donnez votre opinion 
sur sa precision et sa disponibilite. Si vous croyez que plus d'une 
methode est disponible, decrivez chacune. (Si vous manquez 
d'espace, utilisez le verso de la feuille.) Si vous n'avez aucun 
renseignement au sujet des methodes de depistage du sexe durant 
la grossesse, inscrivez « aucun renseignement 

Pouvez-vous imaginer une situation — qui n'a pas necessairement 
rapport avec la determination du sexe — ou vous accepteriez de 
recourir a l'avortement (ou encore vous accepteriez la decision de 
votre conjointe de recourir a l'avortement)? 

[ 	Oui (Passez a la prochaine question.) 
[ 	Non (Passez a la question n° 40.) 

Pouvez-vous imaginer une situation ou vous accepteriez de recourir 
a l'avortement (ou encore vous accepteriez la decision de votre 
conjointe de se faire avorter) a des fins de determination du sexe? 

[ 1 Oui (Continuez.) 
[ 1 Non (Passez a la question n° 40.) 

Veuillez lire les renseignements sur la « prediction du sexe d'un 
bebe durant la grossesse » dans l'enveloppe n° 2. Ne tirez aucun 
conclusion sur la disponibilite de ces methodes; it se peut qu'elles 
existent ou non. (Si vous voulez savoir s'il existe des methodes 
efficaces pour prevoir le sexe d'un bebe durant la grossesse, 
inscrivez un X dans cette case [ 	et joignez une enveloppe 
affranchie pre-adressee a votre questionnaire.) 



174 Les techniques de choix du sexe et le DPN 

38. 	Apres la description de chaque situation ci-dessous, inscrivez un X 
dans Tune des quatre cases de la ligne pour indiquer ce que vous 
feriez probablement. 

Situations Choix 

lmaginez que votre 
couple attend un 
enfant et que la 
methode de prediction 
du sexe « A » soit la 
seule disponible. 
Quelle serait votre 
intention : 

Poursuivre la 
grossesse 

Interrompre 
la grossesse 

mais non 
pour choisir 

le sexe 

Decouvrir le 
sexe du 
fcetus et 

recourir a 
I'avortement 

s'il s'agit 
d'une fille 

Decouvrir le 
sexe du 
fcetus et 

recourir a 
I'avortement 

s'il s'agit 
d'un garcon 

Si vous n'aviez pas 
encore d'enfant? 

Si vous aviez déjà une 
fille? 

Si vous aviez déjà un 
garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
filles? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons? 

Si vous aviez déjà une 
fille et un garcon? 

Si vous aviez déjà trois 
filles? 

Si vous aviez déjà trois 
garcons? 

Si vous aviez déjà deux 
filles et un garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons et une fille? 
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Situations Choix 

Imaginez que votre 
couple attend un 
enfant et que Ia 
methode de prediction 
du sexe « B ), soit Ia 
seule disponible. 
Quelle serait votre 
intention : 

Poursuivre Ia 
grossesse 

Interrompre 
Ia grossesse 

mais non 
pour choisir 

le sexe 

Decouvrir !e 
sexe du 
fcetus et 

recourir a 
I'avortement 

s'iI s'agit 
d'une fille 

Decouvrir le 
sexe du 
fcetus et 

recourir a 
I'avortement 

s'iI s'agit 
d'un garcon 

Si vous n'aviez pas 
encore d'enfant? 

Si vous aviez déjà une 
fille? 

Si vous aviez déjà un 
garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
filles? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons? 

Si vous aviez déjà une 
fille et un garcon? 

Si vous aviez déjà trois 
filles? 

Si vous aviez déjà trois 
garcons? 

Si vous aviez déjà deux 
filles et un garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons et une fille? 
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Situations Choix 

lmaginez que votre 
couple attend un 
enfant et que la 
methode de prediction 
du sexe “ C » soit Ia 
seule disponible. 
Quelle serait votre 
intention : 

Poursuivre Ia 
grossesse 

Interrompre 
Ia grossesse 

mais non 
pour choisir 

le sexe 

Decouvrir le 
sexe du 
fcetus et 

recourir a 
l'avortement 

s'il s'agit 
d'une fille 

Decouvrir le 
sexe du 
fcetus et 

recourir a 
l'avortement 

s'il s'agit 
d'un garcon 

Si vous n'aviez pas 
encore d'enf ant? 

Si vous aviez déjà une 
fille? 

Si vous aviez déjà un 
garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
fif es? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons? 

Si vous aviez déjà une 
fille et un garcon? 

Si vous aviez déjà trois 
fif es? 

Si vous aviez déjà trois 
garcons? 

Si vous aviez déjà deux 
fifes et un garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons et une fille? 

1 
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Situations Choix 

lmaginez que votre 
couple attend un 
enfant et que la 
methode de prediction 
du sexe « D ), soit la 
seule disponible. 
Quelle serait votre 
intention : 

Poursuivre la 
grossesse 

Interrompre 
la grossesse 

mais non 
pour choisir 

le sexe 

Decouvrir le 
sexe du 
foetus et 

recourir a 
l'avortement 

s'il s'agit 
d'une fille 

Decouvrir le 
sexe du 
foetus et 

recourir a 
I'avortement 

s'il s'agit 
d'un garcon 

Si vous n'aviez pas 
encore d'enfant? 

Si vous aviez déjà une 
fille? 

Si vous aviez déjà un 
garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
filles? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons? 

Si vous aviez déjà une 
fille et un garcon? 

Si vous aviez déjà trois 
filles? 

Si vous aviez déjà trois 
garcons? 

Si vous aviez déjà deux 
filles et un garcon? 

Si vous aviez déjà deux 
garcons et une fille? 
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Situations Choix 

Imaginez que votre 
couple attend un 
enfant et que la 
methode de prediction 
du sexe “ A » soit la 
seule disponible. 
Quelle serait votre 
intention, sachant que 
de tous les enfants 
nes au cours des 
dernieres annees : 

Poursuivre la 
grossesse 

Interrompre 
la grossesse 

mais non 
pour choisir 

le sexe 

Decouvrir le 
sexe du 
foetus et 

recourir a 
l'avortement 

s'iI s'agit 
d'une fille 

Decouvrir le 
sexe du 
foetus et 

recourir a 
I'avortement 

s'il s'agit 
d'un garcon 

30 % etaient des filles 
et 70 % etaient des 
garcons? 

40 % etaient des filles 
et 60 % Otaient des 
garcons? 

50 % etaient des filles 
et 50 % etaient des 
garcons? 

60 % etaient des filles 
et 40 `)/0 etaient des 
garcons? 

70 % Otaient des filles 
et 30 % etaient des 
garcons? 

39. 	Quel enonce decrit le plus fidelement votre point de vue au sujet du 
role que devrait jouer le gouvernement a regard de la prediction du 
sexe durant la grossesse? 

[ 	La prediction du sexe durant la grossesse devrait etre interdite 
par la loi en toutes circonstances, y compris dans l'eventualite 
d'une maladie hereditaire liee au sexe. 

[ ] 	La prediction du sexe durant la grossesse devrait etre interdite 
par la loi a moins qu'il n'existe une raison medicale valable d'y 
recourir (telle que la possibilite d'une maladie hereditaire bee au 
sexe). 

[ ] La prediction du sexe ne devrait pas etre interdite par la loi, 
mais les gouvernements ne devraient pas payer les travailleurs 
et les travailleuses de la sante qui la font a moins de raison 
medicale valable. 
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[ ] La prediction du sexe ne devrait pas etre interdite par la loi. II 
est raisonnable que les gens veuillent predire le sexe de leur 
enfant; les regimes d'assurance-maladie provinciaux devraient 
payer l'intervention. 

Imaginez que votre couple attend un enfant et que vous n'avez 
absolument aucun desir d'interrompre prematurement la grossesse. 
Si une methode de prediction du sexe facile, peu coilteuse, sure et 
fiable etait disponible, souhaiteriez-vous y avoir recours tout 
simplement pour connaitre le sexe de l'enfant a naitre? 

[ 	Je ne voudrais certainement pas connaitre le sexe du bebe. 
[ 	Je ne voudrais probablement pas connaitre le sexe du bebe. 
[ 	Je voudrais probablement connaitre le sexe du bebe. 
[ 	Je voudrais certainement connaitre le sexe du bebe. 
[ 	Sans objet 

L'adoption  

Veuillez lire les renseignements sur les « methodes d'adoption 
dans l'enveloppe n° 3. Les modalites d'adoption varient d'une 
province ou d'une ville a l'autre; elles peuvent etre fort differentes 
dans votre collectivite. 

En tenant pour acquis que vous et votre partenaire etes capables 
d'avoir vos propres enfants (biologiques), pouvez-vous envisager une 
situation oil vous accepteriez d'adopter un enfant? 

[ 1 Oui (Passez a la prochaine question.) 
Non (Passez a la question n° 43.) 
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42. 	Apres la descripion de chaque situation ci-dessous, inscrivez un X 
dans l'une des quatre cases de la ligne pour indiquer ce que vous 
feriez probablement. 

Si vous et votre partenaire 
etiez capables d'avoir des 
enfants et si les deux 
methodes d'adoption etaient 
disponibles, quelle serait 
votre intention si vous aviez 
(déjà) : 

Ne pas 
avoir 

d'autre 
enfant 

Avoir un 
enfant, 
mais ne 
pas en 
adopter 

Adopter 
un enfant 
d'un sexe 

ou de 
I'autre 

Adopter 
a Ia 

condition 
que ce 

soit une 
fife 

Adopter 
a Ia 

condition 
que ce 
soit un 
garcon 

Aucun enfant? S/O 

Une fife? 

Un garcon? 

Deux filles? 

Deux garcons? 

Une fife et un garcon? 

Trois fifes? 

Trois garcons? 

1 

1 
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CONCLUSION 

Si vous pouviez envisager d'utiliser l'une ou l'autre des methodes de 
predetermination du sexe decrites dans ce questionnaire, dites-nous 
quelle methode vous seriez le plus susceptible d'utiliser et pourquoi. 

A votre avis, quel pourcentage de Canadiens et de Canadiennes : 

prefereraient avoir plus de filles que de garcons? 	 % 
prefereraient avoir plus de garcons que de fines? 	 ok 

prefereraient avoir le meme nombre de garcons et de fines? 	% 
n'ont aucune preference concernant le nombre de garcons 
et de filles? 

A votre avis, quel pourcentage de Canadiens et de Canadiennes : 
prefereraient avoir une fille comme premier enfant? 

	 0/0  

prefereraient avoir un garcon comme premier enfant? 
	

% 

n'ont aucune preference concernant le sexe de leur 
premier enfant? 
	

% 

Le questionnaire est termine. Si vous souhaitez completer vos 
reponses ou presenter des commentaires, veuillez utiliser l'espace ci-
dessous. Merci encore de votre participation a ce travail de recherche. 

% 
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LES METHODES DE DETERMINATION DU SEXE  
DURANT LA GROSSESSE  

Certaines questions influent sur la volonte d'essayer de connaitre le 
sexe de I'enfant a naitre dans le but de choisir, notamment le nombre et le 
sexe des enfants que l'on a déjà et de ceux que l'on espere avoir. 

De toute evidence, les sentiments a regard de l'avortement sont une 
question d'importance. Si l'on est pret a recourir a l'avortement pour 
choisir le sexe, it faut aussi savoir s'il est possible d'obtenir les resultats 
avant la douzieme semaine de grossesse. Cette question est importante car 
si un avortement est pratique avant la douzieme semaine de grossesse, 
l'intervention peut etre faite en quelques heures, en consultation externe, 
soit a l'hOpital soit dans une clinique. Toutefois, si l'intervention est 
pratiquee apres la douzieme semaine, on injecte habituellement a la femme 
enceinte une drogue qui provoque le travail; elle accouche du foetus 
l'hOpital, oil elle doit habituellement sojourner quelques jours. 

La methode de determination est une autre des questions en cause. 
A quel point est-elle precise, risquee, inconfortable ou chore? 

Enfin, une autre question a laquelle on songe peu maintenant mais 
qui pourrait s'averer importante si beaucoup de parents utilisaient la 
predetermination du sexe est le pourcentage des nouveau-nes de chaque 
sexe. Par exemple, si 80 % des bebes nes recemment etaient du meme sexe 
(soit des garcons, soit des filles), cette situation pourrait influer sur la 
decision de certaines personnes d'avoir un enfant d'un sexe ou de l'autre. 

Il n'y a aucun ordre précis dans la description des methodes ci-
dessous. Nous repetons qu'il ne faut pas presumer que de telles 
techniques existent 'tenement. 

La methode « A »  

Le medecin insere une aiguille a travers le ventre de la mere, dans 
l'uterus et dans le sac rempli de liquide qui contient le bebe en 
developpement (foetus). L'on preleve une faible quantite de fluide pour 
analyse en laboratoire. L'aiguille ne touche pas le bebe et le prelevement 
de liquide ne lui porte nullement atteinte. Cette intervention a lieu vers la 
seizieme semaine de grossesse; les resultats sont communiqués quelques 
semaines plus tard. 

Precision dans la determination du sexe 
feminin d'un foetus : 
Precision dans la determination du sexe 
masculin d'un foetus : 
Risque pour le foetus : 

Risque pour la mere : 

Pres de 100 % 

Pres de 100 % 
MoMs de 1 % des epreuves 
occasionnent un avortement 
spontane 
Presque nul 
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Douleur ou inconfort pour la mere : 
	Presque nul 

Resultats obtenus avant la douzieme 
semaine : 
	 Non 

La methode B »  

L'on preleve du sang d'une veine dans le bras de la femme enceinte 
pour analyse en laboratoire. Cette intervention peut etre realisee durant 
la dixieme semaine de grossesse environ et les resultats sont communiques 
dans les deux semaines qui suivent. 

Precision dans la determination du sexe 
feminin d'un foetus : 
Precision dans la determination du sexe 
masculin d'un foetus : 
Risque pour le foetus : 
Risque pour la mere : 
Douleur ou inconfort pour la mere : 
Resultats obtenus avant la douzieme 
semaine : 

Pres de 100 % 

Pres de 100 % 
Nul 
Nul 
Presque nul 

Oui 

La methode 44  C  

Le medecin insere un tube tres fin en plastique dans le vagin de la 
femme enceinte jusqu'a l'uterus. Des cellules sont prelevees aux fins 
d'analyse. Les resultats sont communiqués vers la douzieme semaine. 

Precision dans la determination du sexe 
feminin d'un foetus : 
Precision dans la determination du sexe 
masculin d'un foetus : 
Risque pour le foetus : 

Risque pour la mere : 
Douleur ou inconfort pour la mere : 
Resultats obtenus avant la douzieme 
semaine : 

Pres de 100 0/0 

Environ 99 % 
Environ 2 % des epreuves 
occasionnent un avortement 
spontane 
Presque nul 
Leger 

Oui 
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La methode 44  D  

Le medecin place sur le ventre de la femme enceinte un instrument 
qui permet de visualiser la taille du foetus en developpement. Meme si 
l'image projetee est ties floue, it peut toutefois deceler la presence du penis 
chez l'enfant. 

Precision dans la determination du sexe 
feminin d'un fcetus : 	 Pres de 100 % 
Precision dans la determination du sexe 
masculin d'un foetus : 	 Environ 95% 
Risque pour le fcetus : 	 Nul 
Risque pour la mere : 	 Nul 
Douleur ou inconfort pour la mere : 	Nul 
Resultats obtenus avant la douzieme 
semaine : 	 Non 
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LES METHODES DE PREDETERMINATION DU SEXE  

Les methodes de predetermination du sexe decrites sur cette feuille 
sont utilisees avant le debut d'une grossesse pour tenter de modifier les 
chances de concevoir un garcon ou une fille. Nous repetons qu'il ne faut 
pas presumer que de telles techniques existent reellement. 

Diverses questions pourraient influer sur la volonte de recourir a la 
predetermination du sexe. L'on pourrait, par exemple, etre influence par 
le sexe des enfants qu'on a déjà ou par le desir d'en avoir d'un sexe donne 
ou encore par la methode elle-meme, c'est-a-dire sa flabilite, ses risques, 
son colit et le temps qu'elle exige. 

Une autre question a laquelle on songe peu maintenant mais qui 
pourrait s'averer importante si beaucoup de parents utilisaient la 
predetermination du sexe est le pourcentage des nouveau-nes de chaque 
sexe. Par exemple, si 80 % des bebes nes recemment &talent du meme sexe 
(soit des garcons, soit des filles), cette situation pourrait influer sur la 
decision de certaines personnes d'avoir un enfant d'un sexe ou de l'autre. 

La methode E »  

Cette methode exige l'aide d'un medecin et ne peut etre pratiquee que 
par un tres faible nombre d'obstetriciens et d'obstetriciennes qui possedent 
le materiel specialise necessaire. Il est tres peu probable que votre medecin 
de famille ou votre obstetricien puisse utiliser cette methode. 

Durant les trois mois prealables au moment de la conception, la 
femme prend sa temperature tous les matins et consigne l'information. 
Cela l'aidera a determiner le moment exact de ('ovulation et le moment ou 
elle est le plus susceptible de devenir enceinte. Le jour suggere par le 
graphique des temperatures venu, le pere eventuel preleve a la maison un 
echantillon de sperme qu'il place dans un bocal sterile. Cet echantillon est 
remis au medecin. Une fois l'echantillon « filtre » par le materiel du 
medecin, it est place dans un petit contenant et insere dans le vagin de la 
femme. 

Taux de reussite pour les tentatives 
d'avoir une fille : 	 Environ 70 

Taux de reussite pour les tentatives 
d'avoir un garcon : 	 Environ 70 % 

Douleur ou inconfort pour la mere : 	Presque nul 

Cotit (non couvert par l'assurance) : 	De 1 000 $ a 1 500 $ 
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La methode F  

Durant les trois mois prealables au moment de la conception, la 
femme prend sa temperature tous les matins et consigne l'information. 
Cela l'aidera a determiner le moment exact de l'ovulation et le moment ou 
elle est le plus susceptible de devenir enceinte. Durant le mois qui precede 
le moment souhaite de la conception, elle prend un comprime chaque 
matin. Ces comprimes n'ont aucun effet secondaire. Le jour suggere par 
le graphique des temperatures venu, elle fait l'amour avec son conjoint ou 
est inseminee artificiellement. 

Taux de reussite pour les tentatives 
d'avoir une fille : 	 Environ 70 0/0 
Taux de reussite pour les tentatives 
d'avoir un garcon : 	 Environ 70 % 
Douleur ou inconfort pour la mere : 	Nul 
Cout (non couvert par l'assurance) : 	Environ 50 $ pour les 

comprimes 
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LES METHODES D'ADOPTION  

La courte description qui suit des methodes d'adoption ne pretend pas 
fournir tous les details sur une adoption typique, d'autant plus que ces 
details different souvent enormement d'une province a l'autre et meme 
d'une ville a l'autre. 

Les descriptions portent sur des adoptions au sein du pays meme et 
ne decrivent pas l'adoption d'enfants d'autres pays. 

Les adoptions publiques  

Les adoptions publiques sont regies soit par un organisme de l'Etat 
soit par une societe d'aide a l'enfance. L'on effectue une evaluation du 
foyer pour determiner l'aptitude du ou des parents adoptifs. Cette aptitude 
peut etre fond& non seulement sur leurs valeurs et leurs comportements, 
mais aussi sur des questions telles que rage, l'etat civil, etc. L'on cherche 
habituellement a assortir les parents et l'enfant. 

Les frais varient; habituellement, it n'y a aucun frais obligatoire, mais 
souvent les parents adoptifs choisiront de faire intervenir un avocat, ce qui 
peut collier quelques centaines de dollars. 

La demarche prend souvent de nombreuses annees, mais elle est 
habituellement plus courte si les parents adoptifs acceptent d'adopter un 
enfant dont les caracteristiques ne sont pas en grande demande (enfants 
plus ages, enfants qui souffrent d'un probleme physique ou emotif, enfants 
metis, etc.). La volonte d'avoir un enfant d'un sexe donne peut retarder 
davantage la demarche. 

L'adoption privte  

Les adoptions privees sont souvent effectuees par l'intermediaire d'un 
medecin ou d'un avocat qui connait a la fois une femme qui desire faire 
adopter son enfant et une personne ou un couple qui souhaite en adopter 
un. L'aptitude des parents est beaucoup moms importante dans le cas des 
adoptions privees que dans celui des adoptions publiques. L'on cherche 
assortir les parents et l'enfant a adopter. 

Le coUt s'eleve habituellement a quelques milliers de dollars, mais on 
constate une grande variation. Le ou les parents adoptifs ne peuvent verser 
de l'argent a la mere naturelle; ils peuvent cependant lui rembourser toute 
depense engagee lors de la grossesse et de la naissance. 

Les adoptions privees prennent souvent moms de temps que les 
adoptions publiques, mais cela depend en partie du nombre de 
caracteristiques specifiques, telles que le sexe ou l'age, auxquelles tiennent 
les parents adoptifs. 
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Bibliographie sur les preferences quant au 
sexe des enfants et les attitudes 

a regard du choix du sexe 

Martin Thomas 

• 
Abrege 

Cette bibliographie comprend deux grandes categories de publi-
cations : celles qui traitent des preferences pour le sexe de ses enfants 
et celles qui portent sur les dimensions scientifiques ou ethiques de la 
predetermination du sexe. 

Par predetermination du sexe, on entend le choix du sexe a peu 
pres au moment de la conception; elle ne comprend pas le choix du sexe 
grace a la determination du sexe du foetus ou a l'avortement selectif. Les 
publications qui portent avant tout sur l'avortement comme methode de 
choix du sexe ne figurent dans la bibliographie que si elks traitent avant 
tout ou en profondeur de la preference des parents pour le sexe de leurs 
enfants. 

Les dimensions de la predetermination du sexe qui interessent les 
sciences sociales comprennent a la fois les attitudes et les connaissances 
de la population concernant la predetermination. 

Les publications qui traitent des dimensions techniques de la 
determination du sexe n'apparaissent pas dans cette bibliographie; 
toutefois, certaines sont mentionnees dans rune des etudes sur la 
preference pour le sexe et le choix du sexe presentees dans ce volume. 

Cette etude a ete realisee pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en 
mai 1992. 
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L'auteur entend tenir a jour une bibliographie sur cette question 
a l'intention des universitaires et sollicite avec empressement tant des 
corrections a la version actuelle que le signalement d'autres publications 
pertinentes, de preference assorti d'annotations, afin de les inclure dans 
les prochaines versions. 
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Attitudes des conseillers et conseilleres en 
genetique a regard du diagnostic prenatal 

du sexe sans indication medicale 

Z. G. Miller et F. C. Fraser 

• 
Abrege 

Le present document rapporte les resultats d'un sondage mene par 
les auteurs aupres de conseillers et conseilleres en genetique canadiens 
attaches a des cliniques qui offrent des services de diagnostic prenatal 
(DPN), afin de connaitre leur attitude a regard du diagnostic prenatal du 
sexe sans indication medicale. Il s'est avert que tres peu d'entre eux 
(2 %) etaient d'accord pour effectuer ce test simplement pour le choix 
d'un sexe. Ce sondage a egalement permis de verifier l'hypothese 
voulant que leur reponse depende de la fawn dont la demande leur est 
adressee, c'est-6.-dire des motifs invoques par le couple qui fait appel a 
eux. 

Les repondants et repondantes devaient indiquer s'ils acceptaient 
ce genre de demande et, dans le cas contraire, s'ils recommanderaient 
le couple a leur propre clinique ou, si celle-ci refusait d'effectuer ce test, 
s'ils le renverraient a une autre clinique. Les donnees ont ete divisees, 
selon le sexe et la specialisation, en deux groupes : les conseillers et 
conseilleres a qui l'on a indique les motifs d'une pareille requete et ceux 
a qui l'on n'a donne aucune precision. Selon la conclusion des auteurs, 
rien n'indique encore que les conseillers et conseilleres en genetique 

Cette etude a ett§ realisee pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en 
avril 1992. 
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canadiens aient tendance a accepter davantage le choix prenatal du sexe 
sans indication medicale. Cependant, ils sont plus enclins a recom-
mander ce test lorsqu'on leur expose en detail les motifs de la requete. 

Introduction 

Lors des audiences publiques de la Commission royale sur les 
nouvelles techniques de reproduction, le choix prenatal du sexe sans raison 
medicale comptait parmi les preoccupations les plus frequemment 
exprimees. Il en est egalement souvent question dans la documentation 
existante sur les aspects ethiques du diagnostic prenatal (Powledge et 
Fletcher, 1979; Warren, 1985; Corea, 1986; Overall, 1987; Hoskins et 
Holmes, 1989; Wertz et Fletcher, 1989). Il semblait donc interessant 
d'etudier les attitudes qu'ont, a regard de cette question, les conseillers et 
conseilleres en genetique canadiens attaches a une clinique offrant ce type 
de services. 

Nous avons pour ce faire repris l'approche methodologique appliquee 
it y a 15 ans lors d'un sondage sur ce sujet merle dans toute l'Amerique du 
Nord aupres de conseillers et conseilleres en genetique. Ce sondage avait 
demontre que ceux-ci etaient influences par la situation justifiant une 
demande de diagnostic prenatal fond& seulement sur le desir du couple de 
connaitre le sexe de l'enfant (Fraser et Pressor, 1977). Deux groupes 
s'etaient alorsvu demander s'ils recommanderaient une amniocentese pour 
permettre aux parents de choisir le sexe de l'enfant a naitre, mais au 
second groupe, on avait exposé certaines raisons tout a fait valables de 
faire appel au diagnostic prenatal. Comme it fallait s'y attendre, le 
pourcentage de reponses favorables etait superieur dans le second groupe 
(28 % par rapport a 15 %, p < 0,05). 

Documentation et methodologie 

Les noms des conseillers et conseilleres en genetique attaches a des 
cliniques canadiennes offrant des services de diagnostic prenatal ont ete 
obtenus en consultant les annuaires du College canadien des geneticiens 
medicaux, de la Canadian Association of Genetic Counsellors et de 
l'American Society of Human Genetics. Les participants et participantes 
ont ete repartis au hasard en deux groupes. Ceux du groupe A ont recu un 
questionnaire dans lequel on faisait seulement mention d'un couple ayant 
demande un diagnostic prenatal pour connaitre le sexe de l'enfant a naitre 
sans indication medicale, comme pour le sondage de 1977 (Fraser et 
Pressor, 1977). Le questionnaire adresse aux membres du groupe B 
decrivait les motivations du couple : 
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Une immigrante enceinte, appartenant a une culture qui privilegie 
nettement les fils, demande un diagnostic prenatal pour determiner le 
sexe de son foetus. Elle a deja trois filles et son man menace de la 
renvoyer dans son pays sans ses enfants si elle accouche d'une autre 

Nous avons quelque peu modifie cet enonce par rapport a celui du 
questionnaire du precedent sondage, pour mieux l'adapter au climat social 
actuel. 

Nous avons demande a tous les participants et participantes s'ils 
recommanderaient un diagnostic prenatal pour un tel couple. Nous 
sommes cependant alles plus loin que le precedent sondage, car nous 
avons tente de savoir s'ils le feraient independamment de leurs convictions 
personnelles. La question 1 leur demandait donc si la requete de ce couple 
leur paraissait acceptable. Les reponses affirmatives sont indiquees au 
tableau 1. Dans la question 2, nous leur avons demande s'ils recom-
manderaient malgre tout que le test demande soft effectue a leur clinique 
(voir le tableau 2). Cette question correspond a celle qui a ete posee en 
1977, a savoir si les participants recommanderaient une amniocentese. 

Nous avons par ailleurs ajoute une question demandant aux 
repondants et repondantes si, sachant que leur clinique refuserait de faire 
passer un tel test a ce couple, ils renverraient celui-ci a une autre clinique 
qui l'accepterait. Le tableau 3 indique done le nombre de ceux et celles 
d'accord avec cette option. 

Nous avons egalement recueilli d'autres donnees comme l'age, le sexe, 
la religion et le degre de scolarite (M. D., Ph. D., R N., ou M. Sc.). Les 
personnes detenant a la fois un M. D. et un Ph. D. ont ete arbitrairement 
classees dans le groupe « M. D. » aux fins de l'analyse. L'analyse statistique 
s'est limitee a des tests de khi carre, les donnees recuefilies ne convenant 
pas a des techniques plus complexes. 

Resultats 

Des 249 questionnaires envoyes, 80 % ont ete retournes dament 
rernplis*. Les donnees recueillies sont resurnees dans les tableaux 1, 2 et 
3. Tres peu de conseillers et de conseilleres en genetique (2 %) etaient 
d'accord pour effectuer un diagnostic prenatal simplement pour choisir le 
sexe de l'enfant, alors qu'aucun motif n'etait fourni. Cependant, comme 
prevu, le pourcentage de reponses favorables s'est revele plus eleve (14 %) 
lorsqu'on precisait pourquoi le couple voulait un enfant d'un sexe plutat 
que de l'autre (p < 0,01— voir le tableau 1, ligne 1). Lorsqu'on a demande 
aux participants et participantes s'ils recommanderaient neanmoins un 
test, 20 % d'entre eux ont repondu par l'affirmative quand aucune raison 

Nous remercions de leur prOcieuse collaboration les personnes qui nous ont rapondu. 
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ne leur etait donnee, et 26 % quand les raisons etaient fournies (tableau 2, 
ligne 1). Cette difference n'est pas significative statistiquement. A la 
question de savoir s'ils recommanderaient une autre clinique a ce couple 
(tableau 3, ligne 1), les reponses des deux groupes sont encore influencees 
par les motifs a l'appui de la demande (55 % contre 41 %: p < 0,05). 

Tableau 1. Reponses affirmatives donnees a la question 1 par 
les deux groupes de personnes interrogees sur le diagnostic 
prenatal du sexe sans indication medicale 

Repondants 

Groupe A* Groupe B** 

°A « Oul * N % « Oul * N 

Ensemble des repondants 2 97 14 103 
M. D. et Ph. D. 3 61 14 70 
R. N. et M. Sc. 0 36 12 33 
Femmes 2 65 12 60 
Hommes 3 32 16 43 
M. D./Ph. D. (femmes) 3 29 11 28 
M. D./Ph. D. (hommes) 3 32 17 42 

Note : Les pourcentages indiques sont exacts mais, pour simplifier ce 
tableau, nous n'avons pas fait figurer dans la colonne N certaines variations 
mineures decoulant de quelques a lncertain . et a Non *. 
. 	

Question 1 (posse au groupe A) : Approuveriez-vous personnellement une 
demande de diagnostic prenatal venant de parents qui souhaitent 
connaitre ainsi le sexe du fcetus, en presumant qu'il y aura avortement si 
('enfant n'est pas du sexe desire? 

** Question 2 (poses au groupe B) : Une immigrante enceinte, appartenant a 
une culture qui privilegie nettement les fils, demande un diagnostic 
prenatal pour determiner le sexe de son foetus. Elle a déjà trois filles et 
son marl menace de la renvoyer dans son pays sans ses enfants si elle 
accouche d'une autre fille. Approuveriez-vous personnellement une 
demande de diagnostic prenatal venant de ce couple qui souhaite 
connaitre ainsi le sexe du fcetus, si vous presumez qu'il y aura avortement 
au cas oii it s'agirait d'une fille? 

Les M. D. et Ph. D. ont repondu sensiblement de la meme fawn, de 
meme que les R N. et les M. Sc. Les femmes semblent plus tolerantes dans 
un tel contexte, comme en temoigne leur reponse a la question 2 — 27 0/0 
contre 6 % dans rechantillon A (p < 0,05), et 30 % contre 21 % dans 
l'echantillon B (non significatif) (tableau 2, lignes 4 et 5). On note aussi 
chez les R. N. et les M. Sc. de rechantillon B une tendance a une plus 
grande tolerance, meme si elle est peu significative, que chez les M. D. et 
les Ph. D. (38 % contre 21 % — voir le tableau 2, lignes 2 et 3). Cette 
tendance pourrait s'expliquer, en partie du moires, par le fait que les R. N. 
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et les M. Sc. sont ici presque exclusivement des femmes, alors que celles-ci 
ne representent que 44 % des deux autres sous-groupes. Quoique 
interessantes, ces tendances ne sont pas nettement revelatrices; nous n'en 
avons donc pas vraiment tenu compte. 

Tableau 2. Reponses affirmatives donnees a la question 2 par 
les deux groupes de personnes interrogees sur le diagnostic 
prenatal du sexe sans Indication medicate 

Repondants 

Groupe A Groupe B 

%c Oulu N %«Ouf u N 

Ensemble des repondants 20 97 26 103 
M. D. et Ph. D. 18 61 21 70 
R. N. et M. Sc. 24 36 38 33 
Femmes 27 65 30 60 
Hommes 6 32 21 43 
M. D./Ph. D. (femmes) 31 29 21 28 
M. D./Ph. D. (hommes) 6 32 21 42 

Note : Les pourcentages indiques sont exacts mais, pour simplifier ce tableau, 
nous n'avons pas fait figurer dans la colonne N certaines variations mineures 
decoulant de quelques « Incertain et « Non u. 

Question 2 (posse au groupes A et B) : Recommanderiez-vous cependant 
votre clinique d'effectuer le test demande (dans la mesure ou vous savez 
qu'on ne refusera pas categoriquement d'acceder a une pareille requete)? 

Les donnees recueillies selon la religion, l'age ou le statut familial des 
repondants et repondantes ne presentaient aucune difference marquante; 
nous les avons donc egalement exclues du present rapport. 

Discussion 

Ces donnees montrent que fres peu de conseillers et de conseilleres en 
genetique (2 %) approuvent les tests prenatals simplement pour le choix 
d'un sexe, alors qu'aucun motif ne leur est fourni. Elles confirment aussi 
l'hypothese voulant que la reponse a une demande de diagnostic prenatal 
a seule fin de choisir le sexe du foetus est influencee par la facon dont cette 
demande est presentee, comme l'avaient deja avance Fraser et Pressor 
(1977). 

En outre, ces donnees mettent en lumiere le dilemme dans lequel se 
retrouvent parfois les conseillers et conseilleres en genetique : sans 
approuver les motifs d'une pareille requete, ils peuvent en meme temps se 



244 Les techniques de choix du sexe et le DPN 

sentir tenus de respecter la liberte de ces couples en matiere de 
reproduction (Powledge et Fletcher, 1979). Parmi les repondants et 
repondantes du groupe A, a qui aucun motif n'etait fourni, 2 % seulement 
approuvaient cette requete; pourtant, 20 % etaient d'accord pour 
recommander le test et 41 % pour renvoyer le cas a une autre clinique. 
Parmi les repondants du groupe B, a qui etaient donnes les motifs du 
couple, 14 % seulement approuveraient ce genre de demande, mais 26 % 
d'entre eux recommanderaient neanmoins un diagnostic prenatal et 55 % 
renverraient ce couple a une autre clinique s'ils savaient que la leur 
refuserait d'acceder a cette demande. Donc, seulement 41 % du groupe A 
et 55 % du groupe B seraient prets a renvoyer ce couple dans une autre 
clinique. Ces chiffres sont inferieurs a ce qu'on pourrait prevoir, compte 
tenu de la convention selon laquelle un medecin oppose a une requete pour 
des motifs moraux est oblige de renvoyer le cas ailleurs ofi l'intervention est 
possible. Cependant, it existe au Canada des normes qui peuvent avoir 
l'effet contraire, car elles stipulent que le choix du sexe ne saurait etre une 
indication de diagnostic prenatal. 

Tableau 3. Reponses affirmatives donnees a la question 3 par 
les deux groupes de personnes interrogees sur le diagnostic 
prenatal du sexe sans indication medicale 

Groupe A Groupe B 

Repondants « Oui » N % « Oui » N 

Ensemble des repondants 41 97 55 103 
M. D. et Ph. D. 31 61 44 70 
R. N. et M. Sc. 58 36 79 33 
Femmes 51 65 60 60 
Hommes 22 32 44 43 
M. D./Ph. D. (femmes) 41 29 39 28 
M. D./Ph. D. (hommes) 22 32 48 42 

Note : Les pourcentages indiques sont exacts mais, pour simplifier ce tableau, 
nous n'avons pas fait figurer dans la colonne N certaines variations mineures 
decoulant de quelques « Incertain » et « Non ». 

Question 3 (posse au groupes A et B) : Si vous saviez que votre clinique 
refuserait d'acceder a la demande du couple, renverriez-vous celui-ci a une 
autre clinique ou vous savez que l'on procedera au test? 

Autre fait a souligner, lors des enquetes precedentes, les conseilleres 
tendaient a etre plus tolerantes que leurs collegues masculins (Wertz et 
Fletcher, 1989), et les M. Sc. davantage que les M. D. et Ph. D. (ibid.; 
Pencarinha et al., 1992). Cela confirmerait donc les tendances que nous 
avons observees dans notre propre etude. 
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Pour ce qui est de revolution des attitudes a ce sujet, aucun repondant 
ou aucune repondante canadien de renquete precedente n'aurait 
recommande un diagnostic prenatal a seule fin de determiner le sexe; mais 
it faut dire que rechantillon etait tres petit. Le questionnaire utilise par 
Sorenson (1976) comportait une question semblable a la question 2 que 
nous avons posee a notre groupe A; seulement 1 % des repondants et 
repondantes se sont dits favorables a cette intervention, comparativement 
a 20 % dans notre etude, ce qui indique une plus grande tolerance envers 
cette intervention depuis lors. 

Wertz et Fletcher (1989), dans un sondage realise en 1985 aupres de 
conseillers et conseilleres en genetique d'un bon nombre de pays, avaient 
inclus une question portant sur le recours au diagnostic prenatal a seule 
fin de choisir le sexe de l'enfant. Il est interessant de souligner que c'est 
cette question qui a souleve le plus grand nombre de problemes ethiques 
chez les repondants et repondantes. Elle comportait des justifications 
d'ordre social et etait tres semblable a la question 2 que nous avons posee 
a notre groupe B. Dans retude Wertz-Fletcher, la proportion de repondants 
americains qui recommanderaient le couple a leur propre clinique etait de 
34 %, celle de Canadiens et Canadiennes etait de 30 %, comparativement 
a 26 % dans notre sondage. Quant aux repondants qui recommanderaient 
le couple a leur propre clinique ou a un autre centre, la proportion etait de 
47 % dans le sondage de 1989 contre 55 % dans le notre, ce qui constitue 
une etonnante similitude. Incidemment, les reponses variaient enorme-
ment d'un pays a l'autre. En regle generale, les repondants de la plupart 
des pays etaient moires tolerants que ceux des Etats-Unis et du Canada; en 
effet, pour 7 des 17 pays a retude, on comptait 10 % ou moans de reponses 
affirmatives. Un seul manifestait plus de tolerance, soft la Hongrie (60 %). 
On trouvera un exposé detaille des incidences societales de la 
determination prenatale du sexe dans le rapport de D. C. Wertz (1993). 

Conclusion 

Les sept dernieres armees ne montrent guere de tendance a une plus 
grande approbation du diagnostic prenatal pour la seule determination du 
sexe chez les conseillers et conseilleres en genetique canadiens. 
Cependant, les donnees recueillies temoignent d'une divergence de points 
de vue tres marquee parmi les conseillers et conseilleres en genetique : it 
y a ceux qui, comme la plus grande partie de la societe (a l'exception de 
certaines cultures), estiment que le sexe de l'enfant a naitre ne constitue 
pas un motif suffisant d'avortement, alors que les autres adherent au 
principe du droit individuel a la liberte de choix. La societe decidera-t-elle 
que les opinions de la majorite prevalent et adoptera-t-elle des reglements 
— sinon des lois — interdisant le diagnostic prenatal destine seulement 
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determiner le sexe du foetus? Ou recormaitra-t-elle le droit des couples a 
faire certains choix en fonction de ce qu'ils sont, ou non, prets a accepter? 
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Diagnostic preimplantatoire 

F. Clarke Fraser 

• 
Abrege 

Les anomalies genetiques peuvent etre depistees dans le produit de 
conception, grace au diagnostic preimplantatoire, avant qu'il ne s'im-
plante dans la paroi uterine. 

Le produit de conception est recupere par les techniques de 
fecondation in vitro ou de lavage uterin; une ou plusieurs cellules sont 
alors retirees. Diverses techniques permettent de doser les enzymes, de 
rendre visibles certain chromosomes précis et de detecter les aber-
rations de l'ADN. 

Toutes ces methodes de diagnostic soulevent des problemes. Etant 
donne les difficultes, le diagnostic preimplantatoire ne semble destine 
qu'a un nombre limite de femmes qui risquent fort d'avoir des enfants 
eprouvant des anomalies genetiques. 

Les questions d'ordre ethique sont id les memes que pour le 
diagnostic prenatal classique et pour la fecondation in vitro; de plus, 
elles nous amenent a prendre en consideration les limites de la methode. 

Cette etude a OM realisee pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en 
Wirier 1991. 
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Origine du diagnostic preimplantatoire 

Par diagnostic preimplantatoire, on entend le diagnostic des anomalies 
gendtiques des les tout premiers stades de l'embryogenese, avant la 
nidation de l'ceuf dans la paroi uterine. Cette technique a une triple 
origine. La premiere a ete la decouverte que le produit de conception 
(resultat de la fecondation de l'ovule par le spermatozolde) peut etre soumis 
a une biopsie, c'est-a-dire que meme si on preleve quelques cellules lorsque 
l'embryon atteint le stade de huit ou de seize blastomeres par exemple, les 
cellules rdsiduelles se reorganisent et reprennent leur ddveloppement 
normal, comme si de rien n'etait. On savait depuis longtemps la chose 
possible chez les amphibiens, outil de predilection des biologistes qui ont 
etudie la differenciation en separant les cellules du jeune embryon apres 
une, deux ou plusieurs divisions, pour determiner combien de temps 
chacune d'elles gardait la capacite de donner un embryon normal, et a quel 
point de l'embryogenese it devenait impossible de retirer une ou plus d'une 
cellule de l'embryon sans nuire a celui-ci. Plus recemment, on a constate 
que l'embryon de la souris se developpait lui aussi normalement, meme 
apres prelevement de quelques cellules, par exemple au stade de huit 
blastomeres. Anne McLaren, geneticienne britannique specialisee dans la 
reproduction des souris, a done emis l'hypothese qu'on pourrait soumettre 
a une biopsie le produit de conception humaine aux fins de diagnostic 
(McLaren, 1987) des qu'on disposerait de techniques susceptibles de 
s'appliquer a une seule des cellules prelevees ou a un tres petit nombre 
d'entre elles. 

Le deuxteme point de depart du diagnostic preimplantatoire est apparu 
trds peu de temps apres, quand un biochimiste americain a decouvert une 
facon ingenieuse d'« amplifier » une infime quantite d'ADN et ainsi en 
obtenir suffisamment pour le sequencage ou les dpreuves de diagnostic 
gendtique. Cette technique, baptisee PCR (reaction en chaine a la 
polymerase), a non seulement permis le diagnostic preimplantatoire, mais 
a revolutionne la genetique moleculaire (Mullis, 1990). L'auteur de cette 
decouverte tentait de reconstituer des segments précis d'ADN — ou 
sondes — lorsque l'idee a germe. Il ne s'interessait absolument pas au 
diagnostic prenatal. 

Enfin, le diagnostic preimplantatoire derive de la fecondation in vitro 
(FIV) qui rend possible la biopsie de l'embryon a un stade trds precoce. 

Techniques de diagnostic prOimplantatoire 

Recuperation, pour testage, du produit de conception 
Selon une premiere methode, les ovules qui serviront au diagnostic 

preimplantatoire sont d'abord prdleves par ultrason (prelevement dirige par 
laparoscopie), puis fecondes au moyen de techniques de procreation 
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assist& — FIV et methodes apparentees. Ces techniques ont déjà fait 
l'objet d'une analyse approfondie ailleurs (Jones et Schrader, 1988). 
Rappelons simplement qu'elles sont a la foss coriteuses, stressantes et 
inefficaces. Leur taux de reussite dans le cas du diagnostic preim-
plantatoire &passe legerement celui obtenu chez les femmes infertiles, la 
proportion de gestations a terme se situant autour de 35 % plutOt qu'entre 
10 et 20 %. On doute de pouvoir ameliorer ces resultats. 

Le lavage uterin est une autre methode pour recuperer le produit de 
conception en prevision d'un diagnostic. L'ovulation et la fecondation se 
deroulent de la facon habituelle, puis le produit de conception est entraine 
hors de l'uterus, par lavage, pour etre analyse. On evite ainsi le stress 
cause par la stimulation ovarienne et la laparoscopie; les mats sont 
egalement moans eleves (environ 500 $ au lieu de 5 000 $). L'inconvenient 
de cette methode est qu'on ne recupere qu'un seul ovule feconde par cycle 
menstruel (et seulement dans environ 40 % des cas); en outre, a peine un 
embryon sur quatre se trouve au stade du blastocyste, propice a la biopsie, 
et la reimplantation n'est efficace que dans environ 12 % des cas. 

Biopsie precoce du produit de conception 
On poursuit de nombreuses recherches dans l'espoir de trouver les 

methodes optimales de culture et de biopsie du produit de conception 
(Edwards et Hollands, 1988; Handyside et al., 1989). Les techniques de 
biopsie comprennent le prelevement du globule polaire, l'aspiration d'une 
ou de plusieurs cellules du produit de conception entre les stades de quatre 
et de seize blastomeres, l'excision de quelques cellules au stade du 
blastocyste (lorsqu'il est une sphere creuse) ou, plus tard encore, le 
prelevement de cellules du trophoblaste, tissu responsable de la formation 
des membranes qui envelopperont l'embryon lui-meme. Cette derniere 
methode presente l'avantage de fournir un plus grand nombre de cellules 
pour le diagnostic et de ne pas toucher a l'embryon proprement dit, mais 
jusqu'a present le taux de reussite de l'implantation reste faible a ce stade 
plus avance. Les donnees de comparaison sont peu nombreuses, mais it 
semblerait que les meilleurs resultats aient ete obtenus par l'aspiration de 
une ou deux cellules au stade de huit blastomeres; cette technique peut 
reussir une foss sur deux. Approximativement 35 % des reimplantations 
sont couronnees de succes. En outre, grace a cette methode, les resultats 
d'une biopsie pratiquee a 8 h peuvent etre connus vers 17 h le meme jour. 

La premiere technique (prelevement du globule polaire) permet 
l'examen du premier globule polaire, preleve sur l'ceuf apres la premiere 
division meiotique (reductionnelle), et dans lequel on retrouve un jeu 
haploide de chromosomes, neuf renfermant l'autre jeu. Cet examen peut, 
quels que soient les genes pour lesquels la mere est heterozygote, deduire 
le genotype de l'oeuf a partir de celui du globule polaire (voir ci-dessous). 
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Techniques de diagnostic 
Pour que le diagnostic preimplantatoire soit realisable, les techniques 

de diagnostic genetique doivent etre assez fines pour s'appliquer a une 
seule cellule. Or, on dispose d'ores et deja de telles techniques pour doser 
les enzymes (diagnostic des anomalies hereditaires du metabolisme), 
visualiser certains chromosomes (hybridation in situ) et deceler les 
mutations de 1'ADN. 

Dosage des enzymes 
Le dosage des enzymes a partir de cellules uniques se situe a la limite 

de ce qui est techniquement realisable. Chez une souris, par exemple, on 
parvient a depister, dans une seule cellule, l'enzyme HPRT responsable du 
syndrome de Lesch et Nyhan, qui se caracterise par une grave arrieration 
mentale et l'automutilation. Toutefois, cette enzyme n'existe pas dans l'ceuf 
humain et le moment de son apparition vane considerablement d'un 
embryon a l'autre. Pour cette raison et d'autres encore, le dosage des 
enzymes ne s'avere guere prometteur, a breve &Mance, en ce qui concerne 
le diagnostic precoce des anomalies hereditaires du metabolisme. 

Depistage des aberrations chromosomiques 
On dispose aujourd'hui de sondes fluorescentes qui se fixent sur 

certains chromosomes (hybridation in situ) et permettent de les distinguer 
au microscope, done de deceler les chromosomes surnumeraires ou 
absents (aneuploIdie). Ces sondes fonctionnent dans les cellules en 
metaphase, de sorte qu'une cellule trisomique presenterait trois points de 
couleur au lieu des deux habituels. Il existe une sonde pour les 
chromosomes 21, 18, 13, X et Y, ceux a l'origine d'une aneuploidie viable. 
Si elles sont utiles pour effectuer une analyse rapide des cellules fcetales 
obtenues par echantillonnage des villosites choriales ou par amniocentese, 
leur usage demeure tres limite dans le cadre du diagnostic preimplanta-
toire. On pourrait s'en servir notanunent pour etablir le sexe de l'embryon 
au debut de l'embryogenese, quand existe le risque d'un trouble grave lie 
au chromosome X (en guise de confirmation des resultats de l'analyse de 
1'ADN), ou dans le cas tres rare d'une translocation d'un de ces 
chromosomes chez la mere. Cette technique ne convient cependant pas au 
depistage de l'aneuploidie, en raison des efforts enormes et du cout eleve 
que necessite l'obtention du produit de conception indispensable a la 
biopsie. Elle ne s'avere non plus guere utile pour l'examen du globule 
polaire, car elle entrain des reactions faussement negatives, si bien que 
plusieurs cellules devraient etre examinees pour garantir l'exactitude des 
resultats. 
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Analyse de l'ADN 

Biopsie du produit de conception 
La PCR permet d'amplifier suffisamment la quantite d'ADN recuperee 

d'une seule cellule (meme s'il est preferable de travailler sur deux cellules) 
pour qu'on puisse proceder aux essais genetiques. Ceci signifie qu'on peut 
effectuer un diagnostic preimplantatoire pour n'importe quelle anomalie 
hereditaire attribuable a une alteration de l'ADN, lorsqu'on connait la 
nature de cette alteration. Le nombre d'anomalies de ce genre augmente 
rapidement et on prevoit que tous les genes a l'origine des anomalies qui 
respectent les lois de segregation mendeliermes (c.-5.-d. qui resultent de 
l'alteration d'un seul gene) seront cartographies et leurs alterations de 
l'ADN identifiees d'ici a cinq ans. 

Quelques difficultes subsistent neamnoins. En effet, l'amplification 
n'est efficace que pour environ 80 % des cellules et la technique est si 
delicate qu'il y a touj ours un risque de contamination par de l'ADN 
etranger. On continue d'amasser des donnees sur la sensibilite et la 
specificite de cette technique, macs elles demeurent limitees. Une bonne 
partie du travail exploratoire (testage de tres jeunes embryons et contrOle 
des resultats a un stade ulterieur, apres culture) repose sur l'emploi de 
sondes d'ADN, associees aux genes des chromosomes X et Y, pour 
determiner le sexe de l'embryon. On commence a recourir a cette 
technique pour les maladies graves likes au chromosome X, ou l'enfant de 
sexe masculin est exposé a un risque eleve et oft la nature exacte de 
l'alteration de l'ADN est inconnue. On tente aussi de determiner comment 
cette technique contribuerait a deceler diverses anomalies hereditaires 
identifiables dans l'ADN, entre autres la fibrose kystique, l'hernophilie A et 
le syndrome de l'X fragile qui mene a l'arrieration mentale. 

Analyse du globule polaire 
La PCR peut egalement servir a l'examen de l'ADN du globule polaire 

(Verlinsky et al., 1990). Quand neuf subit sa division reductionnelle 
(meiose), les deux jeux de chromosomes se separent et l'un des deux est 
expulse dans une petite cellule appelee globule polaire. Chez une femme 
heterozygote pour un gene deletere, par exemple celui de l'anernie falciforme 
(Ss), le globule polaire recoit l'un des deux genes (S ou s) et l'ovule, l'autre. 
Il est donc possible de deduire le genotype de l'ovule a partir de celui du 
globule polaire. 

Cette technique souleve neanmoins quelques difficultes. L'une d'elle 
resulte du fait qu'on obtient neut.  feconde (et son globule polaire) par 
fecondation in vitro ou qu'on le recupere par lavage uterin, methode dont 
I'efficacite est limitee. Par ailleurs, le prelevement du globule polaire et 
l'amplification de l'ADN par la PCR ne sont pas touj ours couronnes de 
succes. Un deuxteme probleme, plus fondamental, est attribuable a un 
phenomene genetique normal — l'enjambement — soit l'echange de 
materiel entre chromosomes homologues durant la meiose. En l'absence 
d'enj ambement, l'ceuf d'une femme heterozygote renfermera deux copies du 
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chromosome, portant chacune les genes SS ou ss, qui se separeront a la 
deuxieme division meiotique. Si, cependant, it y a enjambement, l'ceuf et 
le corps polaire deviennent heterozygotes (Ss) et it sera impossible de 
deduire le genotype de l'embryon. Par consequent, 25 % seulement des 
ovules testes pourront etre implantes. Il existe un troisieme probleme : 
est possible que la transplantation echoue, et c'est pourquoi cette approche 
n'a eu qu'un succes tres lirnite. La situation pourrait s'ameliorer si on 
parvenait a simplifier et a rendre plus efficace le lavage uterin, macs les 
perspectives a cet egard ne sont guere prometteuses. 

Resultats 

Compte tenu des difficultes precitees, le diagnostic preimplantatoire 
a relativement peu progresse au cours des cinq dernieres annees. Lors du 
Er colloque international de genetique humaine, en octobre 1991, deux 
centres de recherche ont communiqué les resultats de leurs travaux. Le 
premier centre s'interessait aux ovules de femmes porteuses d'une grave 
anomalie liee au chromosome X et recourait a la PCR ainsi qu'a des sondes 
d'ADN pour etablir le sexe de l'embryon et ne reimplanter que les embryons 
de sexe feminin. Sur 22 embryons diagnostiques comme feminins, 10 ont 
pu etre reimplantes. Sept sont parvenus au stade du cceur foetal. De ce 
nombre, six etaient de sexe feminin. L'erreur de determination du sexe a 
ete attribude a un echec de l'amplffication (Handyside, 1991). Le second 
centre a presente un rapport sur cinq grossesses pour lesquelles on avait 
predit que l'embryon n'aurait pas la fibrose kystique. Or, un de ces 
embryons a tout de meme eu la maladie (Verlinsky et al., 1991). Le degre 
de sensibilite de la methode n'est done pas assez eleve et it faudra pendant 
un certain temps contrOler les grossesses ayant donne lieu a un diagnostic 
preimplantatoire au moyen des methodes habituelles de diagnostic 
prenatal. 

Le recours au diagnostic preimplantatoire se limitera sans doute 
essentiellement a deux groupes de femmes. Le premier comprendra les 
femmes dont le risque de donner naissance a des enfants porteurs 
d'anomalies genetiques ou chromosomiques est eleve et qui rejettent 
l'avortement, macs qui desirent tellement un enfant qu'elles sont pretes 
supporter le stress et la frustration de la F1V ou du lavage uterin plutOt que 
de subir le diagnostic prenatal par biopsie des villosites choriales ou 
amniocentese precoce. (II est probable que ceci n'inclut pas les femmes 
plus agees, pour qui le risque d'un probleme d'origine chromosomique n'est 
pas assez grand pour justifier les difficultes et le catit du diagnostic 
preimplantatoire.) Dans le second groupe, on retrouve les femmes dont les 
enfants courent un tres grand risque de maladie hereditaire et qui, ayant 
déjà subi un diagnostic prenatal ainsi qu'un avortement therapeutique, 
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eprouvent si douloureusement la perte de l'enfant desire qu'elles refusent 
de revivre l'experience. 

De ce qui precede, it semble clair que le diagnostic preimplantatoire ne 
remplacera jamais, ni meme ne concurrencera, les autres methodes de 
diagnostic prenatal, essentiellement parce qu'il ne s'adressera qu'a un petit 
nombre de femmes (environ 3 %) dont le risque d'avoir des enfants atteints 
d'une anomalie genetique grave est eleve, et qui elles-memes ne repre-
sentent qu'une fraction de celles pour lesquelles on recommande habitu-
element un diagnostic prenatal. 

Aspects ethiques 

Le diagnostic preimplantatoire souleve essentiellement les memes 
problemes d'ordre ethique que le diagnostic prenatal (Modell, 1990) ou la 
fecondation in vitro et les techniques apparentees (Roy, 1984). La 
principale difference, d'un point de vue ethique, reside dans le fait que le 
diagnostic preimplantatoire survient avant l'apparition de l'axe 
embryonnaire (ligne imaginaire qui s'etend de la tete a la queue de 
l'embryon), stade auquel on a certaines raisons de croire que l'embryon 
acquiert son individualite. Certains soutiennent que le fait de pouvoir 
identifier et eliminer les embryons atteints d'une anomalie hereditaire avant 
ce stade supprimerait ou, du moires, attenuerait les objections d'ordre 
moral que souleve la meme intervention a un stade plus avance. 

Une autre question d'ethique propre au diagnostic preimplantatoire et 
a quelques autres techniques de pointe concerne la justification de 
nouvelles ressources pour mettre au point une methode coilteuse, 
stressante et inefficace dont ne profiteront qu'un tits petit nombre de 
personnes, alors qu'il existe tant d'autres besoins dans le secteur medical. 
A cela, on pourrait retorquer qu'il faut poursuivre la recherche et le 
developpement si l'on veut un jour en reduire les coilts et en ameliorer 
l'efficacite. 	Mais si les progres sont lents, et si les perspectives 
d'amelioration restent minces, est-il opportun de maintenir pareil soutien? 
On peut aussi se demander de quelle maniere, a quel niveau d'autorite et 
par qui devrait etre prise la decision de mettre fin au financement de ces 
recherches? 

Conclusion 

Le diagnostic preimplantatoire est une maniere difficile, conteuse et 
peu efficace de depister les anomalies hereditaires avant la naissance. Le 
taux de survie des produits de conception se situe autour de 20 %, 
comparativement a plus de 99 % pour le diagnostic prenatal habituel. Ce 
taux d'inefficacite est tres eleve, macs pourrait legerement diminuer avec le 
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perfectionnement des techniques. Les risques et l'efficacite de cette 
technique demeurent mal connus. Neanmoins, le diagnostic preim-
plantatoire semble prometteur puisqu'il permettrait a un petit nombre de 
femmes particulierement sujettes a engendrer des enfants atteints d'une 
affection hereditaire particuliere, et qui ne peuvent absolument pas 
envisager l'avortement, de mettre au monde des enfants exempts de cette 
affection. 
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Therapies geniques somatique et germinale : 
1 	Etat de la question et perspectives 

I Lynn Prior 

1 

Abreg6 

La therapie genique humaine est fond& sur l'insertion d'un 
materiel genetique dans l'organisme humain dans le but de corriger un 
probleme genetique. Le present document examine l'etat actuel de la 
therapie genique et des recherches en ce domain. 

On procede actuellement a des essais cliniques de therapie genique 
somatique, a l'aide de la methode de l'insertion de genes. Seules les 
maladies causees par la mutation recessive d'un seul gene sont 
actuellement susceptibles d'être corrigees par la therapie genique. 
Cependant, on s'emploie a mettre au point des techniques pouvant 
eventuellement servir a contrer des mutations dominantes et certaines 
maladies acquises, comme le cancer et le syndrome d'immunodeficience 
acquise (sida). De plus, de nouvelles approches en therapie genique 
somatique ont mis certains tissus apparemment inaccessibles, comme 
le cerveau, a la port& de cette forme de therapie. Le present rapport 
traite des recherches menees actuellement au Canada en therapie 
genique somatique. 

La therapie genique somatique ne pose pas de problemes ethiques 
particuliers; les questions qu'elle suscite sont communes a toute 
nouvelle therapie humaine. 

I 	  
Cette etude a (Re realisee pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en 
decembre 1991 et publiee en mars 1992. 
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La modification de genes visant a produire certaines caracteris-
tiques * superieures * chez les personnel normales presenterait, si elle 
etait possible, de graves problemes d'ethique, puisque pareille 
intervention ne servirait pas a contrer une maladie. Les etudes 
deontologiques laissent entendre que la therapie genique devrait etre 
reservee au traitement de troubles graves pour lesquels ff n'existe aucun 
autre traitement aussi efficace. 

La therapie genique appliquee aux cellules germinales n'est pas 
encore realisable chez les humains, et on n'envisage pas non plus de s'en 
servir a des fins therapeutiques sur des humains. Toutefois, it importe 
de discuter des questions ethiques qu'elle suscite, puisqu'elle pourrait 
devenir un Jour realisable. 

Introduction 

La perspective de pouvoir traiter des troubles hereditaires graves en 
modifiant des genes précis est particulierement interessante, et commence 
tout juste a devenir realite. Cette perspective redonne espoir aux patients 
et a leurs families, mais suscite les craintes de ceux qui y voient une 
ingerence presomptueuse dans les mysteres de la vie, ou a tout le moires la 
creation de risques mal connus. Le present document expose ce que la 
modification dirigde des genes peut faire, ce qu'elle ne peut pas faire et 
pourquoi, et passe brievement en revue les questions ethiques que souleve 
cette nouvelle technologie. Nous commencerons par decrire les fondements 
biologiques de la modification dirigde des genes. 

Un gene est une region particuliere de la molecule d'acide 
desoxyribonucldique (ADN), dans laquelle une sequence de paires de bases 
nucldotidiques fournit des codes pour la sequence d'acides amines d'une 
protein. Un chromosome est constitue de longues sequences d'ADN 
contenant un grand nombre de genes. L'ADN, situd dans le noyau d'une 
cellule, transmet son code au cytoplasme par synthese (transcription) d'une 
molecule d'acide ribonucldique (ARN) contenant une sequence de paires de 
bases complementaire a celle de son ADN. Ce code d'ARN fournit la 
matrice sur laquelle s'assemblent (traduction) les acides amines de la 
protein rdsultante. Un changement de la sequence de paires de bases 
d'un gene peut entrainer un changement de la structure et de la fonction 
de la protdine correspondante, et provoquer une anomalie genetique. 
Jusqu'ici, on a decouvert plus de 3 000 maladies gendtiques humaines. 
Plus de 5 % de la population souffre de maladies ayant d'importantes 
composantes gendtiquesi. 

Les progres recents de la biologie moldculaire ont permis de determiner 
les genes responsables de certaines de ces maladies gendtiques; on peut 
maintenant envisager de corriger le defaut moldculaire qui est a l'origine de 
ces troubles. La therapie genique humaine peut etre definie comme 
« l'insertion ddliberde de materiel gdnetique dans l'organisme d'un patient 
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ou d'une patiente dans le but de corriger un defaut precis' *. Plus 
exactement, on corrige une anomalie genetique resultant d'une alteration 
de l'ADN d'un gene particulier en inserant dans les cellules du patient une 
sequence normale d'ADN de ce gene. 

L'application de la therapie genique aux humains presente des 
possibilites dans trots domains : l'insertion de genes dans les cellules 
somatiques, l'alteration de genes dans le but d'ameliorer certaines qualites, 
et l'insertion de genes dans les cellules germinales. L'insertion de genes 
dans les cellules somatiques se fait par introduction de l'ADN correcteur 
dans les cellules somatiques (non reproductrices) du patient; ainsi, 
''alteration n'est pas hereditaire. La therapie genique sur les cellules 
germinales consiste a inserer l'ADN correcteur dans les cellules germinales 
(reproductrices); les modifications genetiques resultantes peuvent etre 
transmises aux generations suivantes. La genetique d'amelioration serait 
l'insertion d'un gene dans le but de modifier une caracteristique dorm& 
chez une personne, par exemple en dotant un enfant normal d'un gene 
supplementaire d'hormone de croissance, ou dans le but d'ameliorer des 
caracteristiques « recherchees *, comme la persormalite ou ''intelligence. 
Nous nous pencherons sur la faisabilite et sur les aspects ethiques de 
chacune de ces approches. 

Therapie genique somatique 

Methodes de therapie genique 
Il existe trots methodes fondamentales en therapie genique : le 

remplacement de genes, la modification de genes et l'insertion de genes. 
Une seule de ces techniques, 'Insertion de genes, est realisable actuel-
lement. 

Le remplacement du gene consiste a exciser une partie precise de la 
sequence du gene mutant dans le chromosome, et a le remplacer par la 
forme normale du gene. A l'heure actuelle, cette methode n'est pas 
realisable. 

La modification du gene consiste a corriger une mutation genetique 
particuliere dans la cellule sans en retirer le gene mutant. On a realise 
cette intervention chez des souris au moyen du ciblage du gene3  : un 
morceau d'ADN a sequence correcte est introduit dans la cellule de facon 
a ce qu'il se substitue a l'ADN defectueux et qu'il soft incorpore au genome 
de la cellule au moment de la division cellulaire. Il est possible que cette 
approche devienne applicable a la therapie genique humaine. 

L'insertion du gene consiste a introduire une version normale du gene 
vise a un endroit quelconque des chromosomes d'une cellule affectee. Dans 
de nombreux cas, la fonction genetique peut etre restauree par l'addition 
de sequences genetiques dans des sites non specifiques du genome, sans 
qu'on doive enlever ou corriger le gene mutant non fonctionnel. Lorsqu'ils 
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s'exprirnent, les genes inserts produisent des quantites suffisantes de la 
protein manquante pour maitriser l'anomalie. On a mis au point 
plusieurs techniques d'insertion d'ADN dans les cellules humaines, y 
compris le recours aux virus, la microinjection, des traitements chirniques 
ou physiques, et la fusion de la membrane cellulaire. Dans le cadre de ces 
methodes, on preleve des cellules chez le patient, on traite ces cellules en 
culture, puis on les reinsere dans l'organisme. 

Vecteurs viraux 
Les virus sont des micro-ensembles d'information genetique qui 

penetrent dans les cellules (les infectent), et inserent l'information dont ils 
sont porteurs dans chaque cellule infectee. Les virus sont utiles comme 
elements porteurs de l'ADN en therapie genique, parce qu'ils penetrent 
facilement les cellules cibles, qu'ils sont faciles a manipuler en laboratoire 
et qu'ils peuvent atteindre un grand nombre de cellules. Lorsqu'on utilise 
des virus comme vecteurs pour l'ADN, on emploie de nombreuses mesures 
de protection afin d'eviter qu'ils ne « s'echappent )4. Malgre tout, ces 
techniques suscitent des inquietudes (voir la section 4, Innocuite 4)). 

Retrovirus 
Le vecteur le plus prometteur pour l'insertion d'ADN dans les cellules 

est le retrovirus. Le code genetique d'un retrovirus se compose d'ARN au 
lieu d'ADN. Ce vecteur est appele retrovirus a cause de sa capacite de 
synthetiser l'ADN a partir de l'ARN, plutOt que l'inverse. Lorsque le 
retrovirus infecte la cellule, son information genetique est transcrite dans 
un double bran d'ADN. Cet ADN, appele provirus, s'integre au genome de 
la cellule-hOte. Un retrovirus intact contient tout le materiel enzymatique 
necessaire a l'integration de son materiel genetique au genome de la cellule-
cible. Pour former un vecteur a retrovirus, on retire du virus les sequences 
codantes pour une protein, et on leur substitue une copie d'ARN comple-
mentaire du gene normal que l'on veut utiliser en therapie. Pour penetrer 
les cellules-cibles, les sequences vecteurs doivent etre encapsidees dans 
des virions — des particules virales enrobees d'une proteine — ce qui ne 
peut etre realise qu'en fournissant les produits des genes viraux retires. 
Ces produits sont obtenus par utilisation de cellules auxiliaires, des lignees 
cellulaires qui encapsident l'ARN viral dans les virions. Les virions peuvent 
alors infecter les cellules-cibles, oti l'information genetique va s'integrer au 
genome-hOte. C'est de cette facon qu'une copie de l'ADN du gene therapeu-
tique peut etre incorporde au genome de la cellule-hOte. 

Bien que les vecteurs a retrovirus soient capables d'infecter un large 
&entail de genres de cellules, l'integration du provirus au genome-hote 
exige la division cellulaire et la synthese de l'ADN. Cela restreint 
l'application des vecteurs a retrovirus aux cellules capables de se diviser. 
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Virus d'herpes simplex 
Comme les neurones ne se divisent pas, les retrovirus sont inefficaces 

dans le systeme nerveux. Cependant, le virus d'herpes simplex infecte les 
neurones, ou it demeure latent, mais exprime les genes strangers 
incorpores a l'ADN du virus. Ce virus pourrait etre utile en therapie 
genique, car la longueur de son genome permettrait aux vecteurs de capter 
de longues sequences etrangeres. De plus, certaines souches du virus sont 
capables de penetrer le systeme nerveux peripherique et de se &placer 
jusqu'au systeme nerveux central, ce qui peut donner acces au cerveau. 

Le processus d'activation du virus d'herpes simplex demeure incormu; 
toutefois, une foss active, le virus se reproduit et detmit le neurone infects. 
On travaille au developpement de diverses versions du virus qui seraient 
incapables de se repliquer; elles exprimeraient les genes infectes, mais ne 
se reproduiraient jamais4. II est possible que cette methode permette un 
jour d'introduire des genes dans des tissus jusqu'alors inaccessibles. 

Adenovirus 
Pour contrer les maladies genetiques affectant les poumons, le gene 

therapeutique peut etre porte directement in vivo aux cellules epitheliales 
du poumon, par instillation tracheale. Toutefois, les cellules epitheliales 
pulmonaires ne se divisent pas tres rapidement et la plupart d'entre elles 
sont pleinement differenciees. De ce fait, les retrovirus ne constituent pas 
des vecteurs appropries pour le transfert genique dans ces cellules. 
Certains chercheurs et chercheuses ont propose que l'on se serve comme 
vecteurs d'adenovirus recombinants5. L'adenovirus, qui existe a l'etat 
naturel dans les poumons, n'exige aucune division de la cellule-hOte pour 
l'expression du gene; il est rare qu'il se recombine pour former des souches 
pathogenes, et it n'est associe a aucune tumeur maligne chez l'humain. 
Lorsqu'on en aura etabli l'irmocuite, les vecteurs a adenovirus, pourraient 
servir a contrer des maladies pulmonaires hereditaires comme la deficience 
d'alpharantitrypsine et la fibrose kystique. 

Microinjection 
La microinjection consiste en l'injection directe, dans les cellules, 

d'une solution d'ADN. Cette technique est tres fiable, puisqu'une 
proportion elevee des cellules qui regoivent les genes les expriment, mais 
elle est limitee sur le plan du nombre de cellules qui peuvent etre injectees. 
On ne peut injecter directement que quelques centaines ou quelques 
milliers de cellules, alors que les virus et les traitements chimiques 
permettent de traiter des milliards de cellules. De plus, la microinjection 
entraine souvent la mart de la cellule. 

On a signal& que l'injection directe d'une solution aqueuse d'ADN dans 
le tissu musculaire de souris avait eu pour consequences l'incorporation de 
certains des genes dans les cellules musculaires, et la production de 
proteines6. Cependant, le niveau d'integration chromosomique etait faible, 
et la majorite de l'ADN injects n'a pas ete integre. S'il s'avere possible 
d'augmenter son efficacite, cette technique, appelee « therapeutique 
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genique «, pourrait servir a traiter les maladies musculaires causees par 
l'absence ou la deficience d'une protein, puisque les cellules musculaires 
sont exceptionnellement grosses et possedent plusieurs noyaux. Un 
exemple d'une maladie de ce genre est la myopathie pseudo-hypertrophique 
de Duchenne, oft la proteine dystrophine est deficiente. 

Traitements chimiques ou physiques 
Il est possible de rendre plus permeable la membrane cellulaire d'une 

cellule-hOte en la traitant avec des ingredients chimiques comme le 
phosphate de calcium, ou avec de petites charges electriques 
(electroporation), de facon a permettre a l'ADN de penetrer les cellules. 
Cette methode a l'avantage de ne pas exiger de vecteur; toutefois, le 
traitement demeure relativement incontrOle et imprevisible. L'ADN n'est 
incorpore qu'a une faible proportion des cellules traitees, et fl y a souvent 
insertion de copies multiples du gene, en tandem. Pour des donnees sur 
les recherches effectudes au pays dans ce domain, consulter la section 
« Recherches au Canada «. 

Fusion de la membrane cellulaire 
Cette methode consiste a inserer l'ADN a l'interieur de membranes 

(liposomes) que l'on fusionne ensuite a la membrane exterieure des cellules 
cibles, de facon que le contenu du liposome se vide dans les cellules. 
Relativement simple, cette methode peut servir a traiter un grand nombre 
de cellules; toutefois, elle se revele peu fiable et non specifique pour le 
transfert de l'ADN aux cellules. Il est vraisemblable qu'elle serait utile si 
l'on arrivait a fabriquer des membranes capables de cibler des cellules 
specifiques de facon tres fiable, ce qui serait peut-etre possible si on plagait 
a la surface du liposome des anticorps qui guideraient celui-ci vers la 
cellule cible. 

Combinaison du transfert de gene et de la greffe de tissu 
Cette methode novatrice de traitement des troubles cerebraux 

congenitaux consiste a associer le transfert de gene in vitro et la greffe de 
cellules dans des regions precises du cerveau des mammiferes. La therapie 
genique sert a introduire le gene manquant dans des fibroblastes. Les 
cellules ainsi modifiees, devenues capables de produire et de secreter des 
metabolites a effet therapeutique, pourraient etre greffees dans le cerveau 
de patients oil elles apporteraient le produit manquant8. Cette methode a 
ete mise a l'essai sur des rats pour deux troubles neurologiques ayant des 
effets graves chez l'etre humain : la maladie de Parkinson9  et la maladie 
d'Alzheimer19. Dans les deux cas, la modification genetique des fibroblastes 
in vitro et la greffe subsequente des cellules modifiees dans le cerveau de 
rats ont entrain une reduction de la degenerescence des neurones. 

Limites de la therapie genique 
L'etat actuel de la technologie limite le nombre de troubles genetiques 

auxquels on peut appliquer une forme ou l'autre de therapie genique. Les 
troubles ou les maladies chromosomiques causes par plus d'un gene, par 
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le milieu ou par une combinaison de ces deux facteurs ne peuvent etre 
traites. Les troubles chromosomiques sont causes par l'absence ou la 
duplication de fragments de chromosomes ou de chromosomes entiers; 
c'est le cas, par exemple, du syndrome de Down (trisomie 21). Comme it 
n'existe pas de technique permettant d'inserer ou de retirer suffisamment 
d'ADN pour corriger des problemes aussi importants, le traitement genique 
de troubles chromosomiques n'est pas possible. Quant aux troubles 
multifactoriels, ils sont causes par la combinaison d'une predisposition 
genetique et d'une interaction avec le milieu; c'est le cas, par exemple, des 
maladies cardio-vasculaires et de certains genres de cancer. Dans la 
majorite de ces cas, on ne comprend pas encore suffisamment les 
composantes genetiques du probleme pour envisager 'tenement quelque 
forme d'intervention genique. Cependant, on etudie actuellement la 
possibilite de traiter une forme de cancer par l'insertion d'un gene 
produisant une substance qui tue les cellules tumorales. De plus, on merle 
des recherches sur l'application de la therapie genique a certaines maladies 
acquises, comme le sida. Etant donne le grand nombre de recherches 
portant actuellement sur de nouvelles techniques de therapie genique, le 
nombre d'applications se multipliera sans doute rapidement. 

Dans les cas de troubles lies a un seul gene, seules les maladies 
hereditaires a caractere recessif, comme la carence en adenosine-
desaminase (ADA) (une deficience du systeme immunitaire) et la 
phenylcetonurie (une forme d'arrieration mentale) sont actuellement 
susceptibles d'etre traitees par une therapie genique. Dans le cas des 
troubles a caractere dominant, comme la chorde de Huntington, une 
maladie evolutive qui n'apparait qu'a rage adulte, la presence d'un seul 
exemplaire du gene suffit a l'expression de la maladie. Donc, la simple 
insertion du gene normal ne suffirait pas; it faudrait avoir recours a une 
chirurgie genique ou a une modification genique pour enlever ou remplacer 
le gene defectueux. Plusieurs laboratoires travaillent a mettre au point une 
technique permettant d'implanter un gene dans un site determine du 
chromosome. Un de ces groupes" a realise le transfert cible du gene de la 
-globine chez des souris au moyen d'une technique appelee 
recombinaison homologue *. Il s'agit d'utiliser un vecteur pour introduire 

dans les cellules un nouveau gene porteur de sequences nucleotidiques 
identiques a celles de l'ADN du site chromosomique ou l'on cherche 
integrer le gene. Les sequences nucleotidiques communes guident le 
vecteur vers l'emplacement, dans le chromosome, oil l'echange d'ADN doit 
avoir lieu. Cette technique connait toutefois un succes limits, vu la faible 
frequence des cellules qui integrent le gene transfers et la faible proportion 
de ces cellules oil se produit l'integration ciblee. Les activites de recherche 
visant a augmenter la frequence du transfert genique cible passent par 
l'insertion d'un marqueur selectionnable en meme temps que le gene a effet 
therapeutique, suivie de la selection des cellules ayant recu le gene 
transfers a l'emplacement correct sur le genome, en regard de celles ne 
l'ayant pas regu12. Tant que l'efficacite de ce ciblage n'aura pas ete 
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grandement amelioree, la therapie genique demeurera impossible pour les 
troubles a caractere dominant. 

Un autre facteur limitatif de la therapie genique est l'accessibilite de 
l'organe cible au produit du gene. Les consequences cliniques d'un trouble 
doivent resulter soit d'effets qui surviennent dans un tissu unique et 
accessible comme le sang, la moelle osseuse ou le foie, soit de modifications 
de proteins ou de metabolites qui circulent librement dans le sang. 
Plusieurs troubles genetiques affectent des tissus relativement inac-
cessibles comme le cerveau (par exemple, la maladie de Tay-Sachs) ou les 
os; comme nous l'avons dit plus haut, on s'emploie a mettre au point de 
nouvelles techniques pour traiter ce genre de maladies. 

Si un trouble genetique se traduit par une malformation irreversible 
ou par des dommages issus de metabolites toxiques, la therapie genique 
dolt etre pratiquee avant que ces dommages ne se produisent. Dans bien 
des cas, cela veut dire traiter le fcetus. Dans le cas de la maladie de Tay-
Sachs, par exemple, la degenerescence du systeme nerveux central se 
produit au debut du developpement du fcetus. On a pratique avec succes 
des transferts geniques sur des fcetus d'agneau13, et cette technique sera 
sans doute un jour possible pour des fcetus humains in utero. Les genes 
modifies seraient vraisemblablement inserts dans le fcetus atteint, sous 
echographie, au moyen d'un catheter ombilical. Mais cette methode ne 
perrnet la therapie qu'entre le milieu et la fin du second trimestre de la 
grossesse. Il n'existe aucune methode fonctionnelle de therapie genique 
fcetale au cours du premier trimestre, de sorte que les maladies qui causent 
des dommages a ce stade de la croissance ne peuvent pas encore faire 
l'objet d'une therapie genique. 

Dans la plupart des applications cliniques de la therapie genique, 
l'expression du gene introduit devra etre regulee adequatement. 
L'expression du gene au mauvais moment ou a une echelle inadequate peut 
rendre difficile ou dangereuse la correction de la maladie. Il reste encore 
beaucoup a apprendre sur la regulation de la transcription et de la 
traduction genetiques avant que l'on puisse tenter une therapie genique de 
maladies oil les genes sont hautement regules, comme les thalassemies, 
des anemies hereditaires. 

La technologie actuelle limite l'application de la therapie genique aux 
troubles monofactoriels recessifs, situes dans un tissu accessible, et qui 
necessitent peu de regulation du produit exprime par le gene, ainsi qu'a 
certains genres de cancer. Il n'y a que quelques maladies qui repondent 
ces criteres. Cependant, les recherches actuelles pourraient entrainer la 
mist au point de nouvelles techniques applicables a un plus grand nombre 
de maladies. 

Questions d'ordre ethique 
Les problemes d'ethique associes a la therapie genique somatique ne 

lui sont pas particuliers; on y fait face aussi dans d'autres types de 
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therapie. Les applications les plus probables de la therapie genique 
s'apparentent a certaines interventions medicales bien acceptees, comme 
la greffe d'organes (sans la complication du rejet du greffon). Elles 
promettent des methodes de correction eventuelle de certaines maladies 
genetiques been connues, provoquees chez retre humain par l'absence ou 
la deficience d'une proteine donne. Les questions d'ordre ethique en jeu 
sont celles que pose toute experimentation therapeutique sur des sujets 
humains, ou tout nouveau traitement. 

Les questions d'ordre ethique associees a l'experimentation thera-
peutique sur des sujets humains sont les suivantes : revaluation des 
avantages et des risques (y compris une analyse de rinnocuite et de 
refficacite eventuelles de la therapie et la possibilite de recourir a d'autres 
traitements), la selection des sujets a traiter, le consentement eclair& la 
confidentialite, la mise sur pied de comites d'evaluation, et l'affectation des 
ressources. 

Evaluation des avantages et des risques 
Il faut proceder a revaluation comparative des avantages et des genres 

de risques que presente la therapie genique pour chaque maladie suscep-
tible d'être traitee de cette maniere. On ne doit proceder a une therapie 
genique que si les avantages previsibles surpassent les risques. On doit 
tenir compte de la gravite de la maladie et de rexistence ou non d'autres 
therapies efficaces. Tant qu'on n'a pas demontre rirmocuite et refficacite 
d'une therapie genique, celle-ci ne dolt etre envisagee que dans le cas de 
maladies graves pour lesquelles it n'extste aucune autre therapie efficace. 

Innocuite 
Certains se preoccupent des dangers possibles de la therapie genique, 

que ce soit pour les personnes ou pour la collectivite. On s'inquiete des 
dangers immediats de rutilisation de vecteurs a retrovirus, des reper-
cussions possibles a long terme sur le fond genetique commun de l'espece 
humaine, et du risque d'un transfert accidentel des genes inseres des 
cellules somatiques aux cellules germinales. II est donc important 
d'evaluer rinnocuite de tout essai de therapie genique sur des humains sur 
la base de donnees recueillies lors d'etudes experimentales in vitro et sur 
des animaux. 

a. Experimentation in vitro et sur des animaux 
Il convient d'etablir rinnocuite de la therapie genique par des 

experiences sur les animaux destinees a en etudier les repercussions a 
court et a long terme. Idealement, ces experiences devraient etre realisees 
sur des petits animaux et des primates. En l'absence de modeles animaux, 
le projet de therapie dolt etre evalue a partir de cultures de tissus et d'une 
experimentation animale indirecte. Avant tout essai de therapie genique 
sur des sujets humains, les chercheurs doivent presenter des donnees 
techniques et des donnees provenant de l'experimentation animale afin de 
prouver qu'ils ont pris toutes les precautions possibles pour minimiser les 
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risques de l'intervention. Its doivent entre autres demontrer que la maladie 
genetique a ete enrayee, presenter des donnees d'observation des animaux 
de laboratoire traites pour determiner les risques d'infection et de cancer, 
et etudier la progeniture de ces animaux pour verifier s'il y a eu transfert 
des genes inserts dans les cellules germinales. Des etudes de cette 
envergure ont ete effectudes aux Etats-Unis (National Institutes of Health) 
et dans d'autres pays". 

b. Innocuite des vecteurs a retrovirus 
L'utilisation de vecteurs a retrovirus pour inserer des genes 

fonctionnels dans des sujets humains presente plusieurs genres de 
risques : l'induction de mutations nocives ou de cancers chez le patient, et 
l'exposition du sujet et des personnes de son environnement immediat a 
des virus infectieux resultant de l'intervention. 

Il n'est pas encore possible de contrOler la maniere dont l'ADN insert 
s'integre a la cellule-hOte, ni le site de cette integration. Cette integration 
pourrait se produire dans un gene cellulaire essentiel ou dans son 
voisinage, et desactiver le gene et tuer la cellule infectee. Certains estiment 
que les integrations aleatoires de retrovirus dans les pronuclei de souris 
induisent probablement des mutations a une frequence globale d'environ 
5 %15. Le pourcentage serait sans doute moires important dans les cellules 
diploides, car certaines des mutations seraient recessives. Cependant, la 
mort d'une cellule infect& n'aurait pas d'effet nefaste pour le patient, macs 
ne ferait que reduire l'efficacite du traitement. 

En deuxieme lieu, l'integration aleatoire des genes inserts pourrait 
avoir pour effet d'activer un proto-oncogene ou d'inactiver un gene 
suppresseur de tumeur, ce qui augmenterait la probabilite que le patient 
contracte un cancer par la suite. La probabilite que cela se produise 
depend de plusieurs facteurs : nombres de cellules infectees, nombre 
d'integrations de retrovirus par cellule, nombre de proto-oncogenes actives, 
et nombre de genes suppresseurs de tumeur inactives. Cette probabilite 
est egalement lide a l'efficacite des sequences du vecteur viral a activer les 
proto-oncogenes et a inactiver les genes suppresseurs de tumeur. 
L'activation d'un seul proto-oncogene par insertion d'un retrovirus de type 
sauvage ne suffit pas a induire un cancer. De plus, la hausse de la 
probabilite de developper un cancer peut etre extremement faible, puisqu'il 
semble que tres peu de transferts geniques entrainent une mutation nocive 
ou une predisposition au cancer'. Le genome humain ne contient que tres 
peu de proto-oncogenes par rapport au nombre total de genes, ce qui rend 
peu probable l'insertion d'un provirus a proximate d'un proto-oncogene. 
Toutefois, meme s'il etait possible de mesurer l'augmentation du risque de 
cancer, cela ne constituerait pas necessairement un obstacle au traitement 
genique si la vie du sujet etait en jeu. D'autres therapies entrainent 
egalement une hausse de la probabilite de contracter un cancer, comme la 
greffe d'un rein, ou la radiotherapie ou la chirniotherapie pour le cancer des 
enfants. 
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En outre, les elements du genome viral peuvent nuire a l'expression 
correcte du gene humain insert. Dans les retrovirus, la variation genetique 
fide a la replication du vecteur entraine une frequence elevee de 
mutations'. De telles mutations peuvent inactiver le vecteur ou le gene 
dont it est porteur, ce qui n'est pas dangereux pour le patient, mais 
diminue l'efficacite du traitement. 

On s'inquiete aussi de la possibilite qu'apres avoir penetre dans les 
cellules cibles, les retrovirus s'y recombinent et forment un agent 
infectieux. Le vecteur viral infectieux provoquerait ainsi une maladie chez 
le patient, maladie susceptible de se communiquer aux personnes de son 
entourage immediat. Un retrovirus capable de replication peut naitre de la 
combinaison du vecteur a retrovirus avec les genomes de cellules 
auxiliaires, de cellules infectees ou d'autres virus. La probabilite de 
recombinaison depend du degre d'homologie sequentielle entre le vecteur 
et les autres genomes. Comore le vecteur a retrovirus contient moms de 
10 % du genome d'un retrovirus capable de replication, les autres 
sequences necessaires pour former un vecteur viral infectieux devraient 
etre empruntees a une cellule auxiliaire capable de replication ou a un 
retrovirus endogene. Il est possible que la plupart des risques previsibles 
puissent etre contrOles par un design adequat des vecteurs et de leurs 
procedures d'insertion. On a congu des vecteurs a retrovirus afin de 
produire le systeme d'insertion le plus securitaire possible : le systeme 
vecteur retroviral-cellule auxiliaire. On y trouve un vecteur a retrovirus 
contenant le nombre minimum de sequences retrovirales necessaires pour 
la transcription, l'encapsidage et la transcription inverse du vecteur ARN, 
et pour l'integration du vecteur ADN. Ce vecteur est produit par une cellule 
auxiliaire n'ayant pas d'homologie sequentielle avec le vecteur, ce qui rend 
impossible une recombinaison homologue entre le vecteur et la cellule 
auxiliaire. Cela reduit de fagon irnportante la probabilite d'une recom-
binaison du vecteur et des sequences de la cellule auxiliaire pour creer un 
retrovirus capable de replication, ce qui ne peut se produire que par 
recombinaison non homologue. On ne connait aucune sequence virale 
infectieuse endogene dans le genome humain; cependant, on ne connait 
pas suffisamment bien la sequence du genome pour conclure que ces 
sequences n'existent pas. 

S'il y avait formation d'un retrovirus capable de replication, celui-ci 
contiendrait sans doute le gene insert pour le traitement. Comme 
l'encapsidage impose une limite a la dimension du retrovirus, le nouveau 
gene recombine serait probablement trop gros pour etre encapside dans le 
genome avec toutes les sequences codantes pour les proteines virales; it ne 
contiendrait sans doute que quelques-unes des sequences de contrOle du 
vecteur, et serait incapable de replication. 

Il faut aussi noter que les retrovirus murins amphotropiques, 
habituellement utilises comme vecteurs a retrovirus, ne sont pas 
pathogenes chez les primates18. Comme it est tres peu probable qu'il se 
produise a la fois formation d'un virus capable de replication et induction 
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d'une maladie, it est extremement peu probable qu'une maladie soft induite 
par un retrovirus capable de replication forme par recombinaison avec le 
vecteur. En outre, la transmission des retrovirus est habituellement 
difficile. Donc, it est tres peu probable que des retrovirus capables de 
replication et formes par recombinaison aient un quelconque effet 
biologique observable. On n'a detecte aucun retrovirus capable de 
replication chez les sujets des premieres experiences de transfert genique 
sur des humains19. 

Repercussions sur le fond genetique commun de l'espece humaine 
Si l'on parvient a traiter avec succes des personnes atteintes d'une 

maladie genetique mortelle rare, ces personnes peuvent avoir des enfants 
et transmettre ainsi leurs genes anormaux. Il en resulterait un 
accroissement du nombre de genes anormaux dans le fond genetique 
commun. Cependant, comme on ne traiterait au debut que les maladies 
recessives determinees par un seul gene, cet effet serait extremement faible. 
Dans le cas des maladies recessives, la tres grande majorite des genes 
concerns ne se trouvent qu'en un seul exemplaire chez les porteurs; les 
personnes touchees sont tres rares. Une legere augmentation du nombre 
de porteurs n'aurait que peu d'effet sur la quantite totale de genes mutants 
dans la population. Un traitement efficace des maladies lifts au 
chromosome X hausserait un peu plus la frequence du gene. 

Tout traitement medical de maladies genetiques peut avoir un effet sur 
le fond genetique commun de l'espece humaine. Ainsi, ce fond est déjà en 
train d'etre modifie par les autres methodes actuelles de traitement des 
maladies hereditaires comme l'hemophilie et la phenyketonurie, 
traitements qui permettent a des sujets atteints de cette maladie d'arriver 
a maturite et de se reproduire. Comme elle ne modifie pas la lignee 
germinale, la therapie genique somatique n'a pas plus d'effets sur la 
distribution des genes au sein de la population que les autres methodes 
actuelles de traitement des maladies hereditaires. 

Transfert d'information genetique des cellules somatiques aux cellules 
germinales 

Le risque d'inserer le vecteur a retrovirus dans la lignee germinale du 
patient est faible, parce que le vecteur est affaibli, et que l'infection est 
realisee a l'exterieur de l'organisme a l'aide de cellules atudliaires libres de 
virus. Il n'existe aucune possibilite de transmission de virus infectieux 
l'etat libre. Si un gene insere etait transmis par accident a des cellules 
germinales, les descendants du sujet pourraient subir des mutations 
imprevues. On ignore queues en seraient les repercussions a long terme, 
mais elles seraient sans doute minirnes. Seuls les enfants des quelques 
personnes traitees pourraient introduire le gene mutant dans le fond 
genetique commun. Cet ajout serait negligeable en comparaison du 
nombre total de mutations qui se produisent constamment. De plus, le 
risque d'une alteration accidentelle de la lignee germinale n'est pas unique 
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a la therapie genique; d'autres pratiques medicales comme la chimio-
therapie et la radiotherapie comportent aussi ce risque. 

e. Avantages compares des therapies in vitro et in vivo 
On peut proceder a une therapie genique en retirant des cellules du 

corps, en alterant leur contenu genetique in vitro et en reinserant les 
cellules chez le sujet. Cette methode fournit un facteur inherent de 
securite. En cas d'accident dans le processus de transfert des genes, 
'Intervention peut etre stoppee sans repercussions pour le patient. De 
plus, la therapie in vitro diminue les risques d'alteration de la lignee 
germinale ainsi que la probabilite d'un effet non voulu sur d'autres tissus 
qui n'ont pas a etre traites. Jusqu'd maintenant, seules la moelle osseuse 
et les cellules de la peau (fibroblastes) peuvent etre traitees de cette facon. 

Effiracite de la therapie gEnique 
Pour qu'une therapie genique soit efficace, le gene dolt etre insert dans 

le tissu cible, il dolt fabriquer suffisamment du produit voulu, et il dolt 
rester dans les cellules suffisamment longtemps pour avoir un effet. 

Le produit fabrique par le gene insert dolt l'etre en quantite suffisante 
et au bon moment. Si ce gene particulier necessite une regulation precise 
de son expression, cela en fait un mauvais candidat a une therapie 
genique, puisque nos connaissances actuelles sur la regulation des genes 
ne nous permettent pas de les contrOler avec precision. De plus, le gene 
dolt etre insert dans un nombre assez eleve de cellules, afin de secreter 
suffisamment du produit pour avoir un effet notable. Si les cellules 
modifiees ne fabriquent pas suffisamment du produit, il se peut que la 
maladie ne soit que partiellement guerie, offrant aux patients une chance 
de survie, mais au prix de beaucoup de souffrance. 

Le gene insert dolt etre stable et continuer a fabriquer son produit 
pendant longtemps. Idealement, la therapie genique devrait porter soit sur 
des cellules qui ne se divisent pas, soit sur des cellules souches a cycle, de 
facon a perpetuer la correction genetique. Si l'on se borne a infecter des 
cellules differencides et qui se repliquent, la fonction genetique 
nouvellement inseree se perdra lorsque les cellules atteindront la maturite 
et mourront, la maladie reapparaitra, et la therapie genique devra etre 
repetee. 

Autres formes de traitement 
La therapie genique n'est acceptable que si c'est le traitement qui 

presente les meilleures possibilites de succes parmi tous les traitements 
possibles pour un patient donne. Les facteurs a envisager comprennent 
l'efficacite prevue, le coilt anticipe, ainsi que la gravite et le genre de risques 
encourus. 
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Selection en vue de la therapie genique 

Maladies genetiques 
Pour qu'une maladie soit justiciable d'une therapie genique, les 

avantages prevus du traitement doivent surpasser les differents risques. 
A l'heure actuelle, cela limite nos choix aux maladies genetiques graves 
(soit mortelles, soit tres debilitantes) pour lesquelles it n'existe aucun 
traitement efficace. Si la therapie genique somatique s'avere efficace et 
securitaire pour les maladies mortelles, et qu'elle lest plus que tout autre 
traitement, on pourra envisager son utilisation pour des maladies moires 
severes. Toute hausse de la probabilite de contracter un cancer ou de 
souffrir d'autres consequences nefastes par la suite devra etre pesee en 
regard des avantages de la therapie genique. 

Sujets de recherche 
Il est theoriquement possible que la therapie genique provoque des 

cancers; par consequent, au depart, it faut se limiter aux patients dont 
l'etat est grave. Il est probable que les centres de recherche explorant ces 
nouvelles methodes seront peu nombreux, et que le nombre de personnes 
atteintes depassera leur capacite de traitement. Donc, it sera important 
d'etablir des criteres equitables pour la selection des sujets de recherche. 
Aux Etats-Unis, le Recombinant DNA Advisory Committee Subcommittee 
on Human Gene Therapy" (voir la section « Reglementation de la therapie 
genique «) a statue que les chercheurs doivent decrire leurs methodes de 
recrutement des patients et leurs conditions d'admission aux traitements 
proposes. Dans le premier des protocoles formules pour les essais 
cliniques de therapie genique, on a selectionne les patients parmi la 
vingtaine d'enfants au monde qui presentent une immunodeficience 
combinee severe due a une deficience d'ADA. La selection a ete faite 
uniquement parmi les enfants n'ayant pas acces, comme autre traitement 
possible, a une greffe de moelle osseuse venant d'un frere ou d'une soeur. 
Les enfants infectes par le virus d'immunodeficience humaine (HIV) ont 
aussi ete exclus de la selection. On trouvera a la section « Therapie genique 
sur des enfants » une analyse particuliere du fait que la plupart des 
candidats a la therapie genique, sinon tous, seront des enfants. 

Principes du consentement 

Choix &claire 
Dans ses « Lignes directrices concernant la recherche sur des sujets 

humains «, publiees en 1987, le Conseil de recherches medicales du 
Canada (CRM)22  a declare que la participation des sujets experimentaux 
toute recherche doit se faire volontairement et en toute connaissance de 
cause. Les sujets doivent etre pleinement informes sur le traitement, et 
prendre leur decision d'y participer ou non hors de toute contrainte. Il faut 
offrir aux sujets eventuels, dans un langage qu'ils comprennent, 
suffisamment de renseignements sur le projet de traitement et le role qu'ils 
sont appeles a jouer pour leur permettre de decider d'y participer ou non. 
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Dans ces lignes directrices, le CRM suggeralt de communiquer aux sujets 
eventuels les renseignements suivants : 

la raison d'être de l'etude; 
les techniques de recherche qui seront utilisees aupres du sujet 
eventuel, par exemple la randomisation des traitements; 
la raison pour laquelle la participation du sujet eventuel est 
sollicitee; 
les bienfaits et les consequences qu'il est raisonnable d'attendre de 
l'etude proprement dite; 
les bienfaits ou consequences auxquels le sujet eventuel et la 
societe peuvent raisonnablement s'attendre (s'il n'y en a aucun, ce 
fait doit etre precise); 
les risques previsibles, y compris la gene et les inconvenients, pour 
le sujet eventuel; 
les risques previsibles de l'etude proprement dite; 
les details complets concernant le respect du caractere confidentiel 
de la participation du sujet eventuel; 
la duree prevue de la participation des sujets; 
l'intention de realiser une etude de suivi et la conservation des 
donnees; 
les regles regissant l'arret de l'etude et la fin de la participation du 
sujet; 

1) 	le droit du sujet de se retirer de l'etude en tout temps et sans 
penalite. 

Les sujets eventuels qui sont egalement des patients [...] ont droit 
d'autres renseignements, notamment : 

le pronostic sans l'intervention; 
les autres interventions possibles; 
les aspects experimentaux des interventions proposees; 
les interventions dont le patient ne pourra plus beneficier du fait 
qu'il participe a la recherche, et ce dans l'interet de la recherche; 
une idee des possibilites de reussite et des risques d'echec de 
toutes les interventions qui peuvent etre offertes et refusees; 
une id& des risques et des effets indesirables possibles des 
interventions offertes; 
la difference exacte entre les techniques exposees dans le protocole 
de recherche et celles qui feraient normalement partie des soins 
prodigues au patient. 

La quantite de renseignements a donner doit etre proportionnelle a la 
probabilite et a l'importance des atteintes eventuelles; cependant, toute 
possibilite d'effet nuisible, meme tres faible, doit etre signalee. 

L'application de la regle du consentement eclaire pose plusieurs 
problemes en therapie genique, comme dans toute autre situation 
therapeutique. D'abord, comme la therapie est irreversible, la notion de 
consentement revocable peut ne pas signifier grand chose. De plus, en se 
retirant, le patient perd l'avantage du suivi a long terme et d'une detection 
precoce de dangers qui peuvent ne se manifester que plus tard. Par 
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ailleurs, en vue de revaluation des risques eventuels de la therapie pour 
des tierces parties avec qui it est en contact, le sujet doit se conformer aux 
dispositions de surveillance a long terme precisees dans le protocole. En 
se retirant de la recherche, le sujet privera les futurs sujets des avantages 
que procure l'information provenant de la surveillance a long terme 
d'eventuelles repercussions sur les patients. Dans les cas oil des torts 
peuvent etre causes a autrui, le been public pourrait primer sur le droit de 
l'individu de se retirer. 

Consentement volontaire 
On doit permettre au sujet eventuel d'exercer sa liberte de choix au 

moment de l'obtention de son consentement. Il ne faut pas exercer sur lui 
de pression indue, et it faut lui accorder une periode raisormable pour 
reflechir aux renseignements communiqués. 

La legislation suppose que toute entente conclue entre une partie plus 
faible et une partie plus forte, et qui profite exagerement a cette derniere, 
est sujette a caution. C'est une relation de ce genre qui existe lorsque le 
professionnel traitant demande a son propre patient de lui server de sujet 
de recherche. II est souhaitable de confier la mission de recueillir la 
decision finale a un autre professionnel de la sante qui n'interviendra pas 
directement dans le traitement ulterieur du patient. 

Maintien du consentement 
Le maintien du consentement doit etre verifie au cours de la 

recherche. Les sujets doivent etre informes de la duree de leur 
participation a l'etude, et ils doivent pouvoir mettre fin a leur participation 
a n'importe quel moment sans prejudice a leurs droits. La validite de la 
recherche ne doit pas etre tributaire de la participation continue d'un sujet 
particulier. 

Therapie genique sur des enfants 
Souvent, les dommages causes par les maladies genetiques sont 

progressifs et cumulatifs, et causent la mort en bas age. Idealement, it 
faudrait traiter les patients aussita que l'on a diagnostique leur maladie, 
de facon a maximiser la possibilite d'avantages therapeutiques. Un retard 
a administrer ce traitement entrainera des dommages encore plus etendus 
chez les malades, par suite de l'accumulation irreversible des effets de la 
maladie. Cependant, plus le sujet est jeune, moires it est en mesure de 
donner son consentement. Le consentement d'un enfant n'est pas valable 
du point de vue legal ou ethique : it faut obtenir le consentement des 
parents ou des tuteurs, et leur decision doit etre fondee sur la meme 
information que celle que l'on donne aux sujets eventuels competents. On 
dolt leur donner acces a un service de consultation complet pour veiller 
ce qu'ils comprennent parfaitement le risque de nouvelles mutations, la 
possibilite d'effets sur les cellules germinales, les risques et avantages 
relatifs d'autres formes de traitement, et la reversibilite de tout effet 
secondaire. 
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Meme si un enfant est legalement incapable de consentir a une 
therapie genique, le desir de l'enfant doit etre respecte. Selon les Lignes 
directrices de 1987 : 

Certains soutiennent que l'enfant incapable de donner un consentement 
valable aux yeux de la loi et acceptable d'un point de vue ethique peut 
quand meme donner un g assentiment » qui permette de respecter un 
certain niveau d'autonomie. Dans un meme ordre d'idees, un enfant, 
dont le consentement ou l'assentiment est contestable, peut refuser de 
subir une intervention invasive et obtenir que sa decision soit respectee. 
Le consentement parental peut etre une condition necessaire, mais pas 
forcement suffisante, a la participation de l'enfant a des fins de 
recherches. Le des& de l'enfant de ne pas participer devrait etre 
respecte23. 

Therapie genique sur des fcetus 
Dans l'avenir, it est concevable que certaines maladies graves de la 

petite enfance puissent etre traitees chez le foetus afin d'eviter des 
dommages irreversibles. Toute discussion de cette possibilite doit tenir 
compte des risques et avantages eventuels du traitement pour la mere et 
pour le foetus. II faut aussi soupeser les risques de repercussions sur les 
cellules germinales lorsque l'on decide du moment de l'intervention; les 
gonades doivent etre entierement formees. 

Confidentialite 
D'une facon generale, on ne dolt jamais &roger a la regle du secret 

sans le consentement du sujet. Done, it convient de proteger l'acces aux 
renseignements permettant d'identifier les personnes, et d'utiliser ces 
renseignements avec circonspection. L'information obtenue au cours des 
essais de therapie genique somatique peut nuire aux patients ou a leurs 
families; c'est pourquoi elle dolt etre signalee d'une maniere qui ne 
permette pas l'identification des patients. Personne, en dehors de l'equipe 
de recherche, ne dolt avoir acces a ces donnees. Toute information 
permettant d'identifier le sujet ne peut etre divulguee qu'avec l'autorisation 
expresse de celui-ci. 

L'anonymat des patients peut se reveler difficile a proteger, vu l'interet 
general porte a la therapie genique par la population et les milieux 
scientifiques, religieux et gouvernementaux. Les possibilites de publicite 
sont considerables, ce qui peut rendre difficile la protection de la vie privee 
du sujet. Le risque d'une exposition aux medias devrait lui etre 
communiqué au cours du processus de consentement eclaire. 

Affectation des ressources 
La therapie genique ne pourra vraisemblablement pas etre appliquee 

a un grand nombre de patients, vu la grande rarete des maladies qu'on 
envisage de traiter de cette facon, c'est-a-dire les anomalies 
monofactorielles recessives qui affectent un tissu ou un organe accessible. 
II n'a ete rapporte que de 40 a 50 cas au monde de deficience d'ADA. Une 
autre maladie susceptible d'etre trait& de cette maniere, la deficience en 
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phosphorylase-purine-nucleoside, n'a ete observee dans le monde que chez 
six families.' Au debut, ces interventions seront coirteuses, parce qu'elles 
exigent des techniques de laboratoire avancees. Certain contestent l'idee 
que des ressources soient consacrees a la mise au point de traitements 
aussi cofiteux a une époque oil Von manque d'argent pour des programmes 
sociaux, par exemple les services de garde, qui rendraient service a 
beaucoup plus de personnes. Mais it ne s'agit pas d'un vrai choix; dans le 
systeme actuel, limiter les budgets de la recherche dans ce domain ne 
garantit en rien que des ressources accrues iraient aux programmes 
sociaux. Les cotits initiaux de la therapie genique seront eleves, mais les 
progres technologiques entraineront probablement une reduction du cofit 
des traitements individuels. Ainsi, la therapie genique serait probablement 
moires coliteuse que le remplacement de la moelle osseuse. Les recherches 
'lees au developpement de la therapie genique ameliorent notre 
connaissance de la genetique, de la biologie de la croissance et des 
mecanismes de contrifile des processus vitaux par les genes. Certaines des 
nouvelles connaissances acquises pourraient server a instaurer de 
meilleures normes de soins de sante et fournir d'autres avantages. Il faut 
aussi, dans ''allocation des ressources, tenir compte des coilts sociaux et 
meme de la faisabilite d'interdire le financement des recherches dans un 
domain donne. 

Insertion de genes visant ('amelioration de caracteristiques 
particulieres 

Si l'innocuite et l'efficacite de la therapie genique somatique viennent 
a etre demontrees et si son application se generalise, certaines personnes 
disent craindre que I'on n'utilise ces techniques dans le but d'ameliorer 
certaines caracteristiques humaines recherchees. Cette « genetique 
d'amelioration » se ferait par 'Insertion de genes destines a ameliorer 
certaines caracteristiques normales d'une personne. Par exemple, on 
pourrait ajouter des genes d'hormone de croissance aux cellules d'un 
enfant pour augmenter sa taille. L'insertion du gene d'hormone de 
croissance dans des oeufs de souris a provoque une forte augmentation de 
la taille de ces souris25. Cependant, l'exposition chronique a des niveaux 
eleves d'hormone de croissance mene a une condition clinique denommee 
gigantisme. Chez les humains, cette condition s'accompagne de troubles 
comme l'hypertrophie des organes, des difformites des os et des tissus 
mous, ainsi que de nombreuses anomalies des fonctions endocriniennes. 
Le genome normal est le resultat de plusieurs millenaires de selection par 
les forces du milieu. Il est hautement improbable que quelque gene 

normal » puisse etre ameliore, puisque les forces de la selection naturelle 
travaillent déjà a cette amelioration depuis des millions d'annees. Toute 
modification ou ajout aura vraisemblablement des effets deleteres et non 
benefiques. Chaque gene fonctionne dans le contexte d'autres genes qui 
ont aussi evolue durant des millenaires. 
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L'insertion d'un gene en vue d'alterer de facon selective une 
caracteristique comme la croissance aurait des effets sur tout l'organisme 
en mettant en danger requilibre general des cellules et des organes. Cela 
pourrait desequilibrer les systemes physiologiques de l'enfant. On pourrait 
aussi observer des consequences encore plus graves, par exemple une 
modification des mecanismes de regulation. La genetique d'amelioration 
a des effets trop incertains pour qu'on prenne le risque d'inserer un gene 
chez une personne en bonne sante dans le but de ameliorer *. En outre, 
des caracteristiques • normales * comme la longevite, l'intelligence, la 
beaute ou la force physique sont multifactorielles, et resultent d'inter - 
actions complexes entre un grand nombre de genes et de facteurs du 
milieu. Aucun gene ne joue un role preponderant dans l'amelioration de 
ces caracteristiques. Il est hautement improbable que ces genes soient un 
jour identifies, et 11 est encore moins probable qu'ils se pretent a quelque 
amelioration. 

Meme si la genetique d'amelioration s'averait realisable et sans 
risques, elle serait inacceptable d'un point de vue ethique parce que ce 
n'est pas une intervention dirigee contre une maladie. Independamment 
de la question, complexe sur le plan ethique, de savoir qui determinerait 
quelles sont les caracteristiques normales et lesquelles sont superieures, 
la pratique d'une genetique d'amelioration (si elle devenait realisable) 
pourrait entrainer une hausse de l'inegalite et de la discrimination dans la 
societe. Si certaines caracteristiques etaient frequemment choisies, les 
personnes qui en seraient depourvues seralent vraisemblablement 
considerees comme inferieures. Le developpement de la therapie genique 
vise des maladies graves pour lequel it n'existe pas d'autre traitement de 
meme efficacite. La therapie genique, qu'elle soit germinale ou somatique, 
doit etre reservee a cette fin. 

Questions juridiques 

Reglementation de la therapie genique 
Il est important de se demander s'il conviendrait de reglementer la 

therapie genique au moyen de lignes directrices, ou bien de lois. Bien que 
l'on puisse dire que des lois auraient davantage de pouvoir, elles ne 
pourraient peut-etre pas traiter efficacement des questions ethiques en jeu. 
Un autre argument contre I'approche legislative est que celle-ci prescrit des 
reponses types a des scenarios previsibles. Le domaine de la therapie 
genique evolue rapidement, et les lois s'adaptent mal a des changements 
aussi rapides. L'evaluation ethique des projets de recherche soulevera de 
nombreuses questions, et donnera notamment lieu a des analyses 
avantages-risques dans les cas trop particuliers pour etre standardises. 
Les facteurs a envisager auront un poids different selon les circonstances. 

En outre, it est souhaitable d'aviver, chez les chercheurs, le sens de la 
responsabilite ethique de facon qu'ils sachent mieux tenir compte de 
l'evolution des mentalites et des nouvelles questions ethiques, ce qu'une loi 
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ne garantiralt pas. Le simple respect d'une loi ne rendra pas les 
chercheurs necessairement plus sensibles aux valeurs ethiques. En 
revanche, l'examen attentif des diverses solutions possibles, la resolution 
de conflits et l'exercice du choix raisonne leur feront prendre davantage 
conscience de ces valeurs. Des lignes directrices, a la difference d'une loi, 
les aideront a prendre des decisions reflechies en leur proposant des 
criteres et une marche a suivre. Les chercheurs prendront davantage 
conscience des valeurs ethiques, et les comprendront pluta que d'obeir 
aveuglement a une loi. 

Il sera egalement important de disposer de normes ou de lignes 
directrices acceptees dans tout le pays. Comme les projets de recherche 
touchent la sante, les hOpitaux et les universites, ils releveront des 
provinces. L'utilisation de normes federales entrainerait une harmonisation 
a l'echelle du pays, et eviterait les ecarts entre provinces. 

Comites d'examen 
Aux Etats-Unis, les reglements du Department of Health and Human 

Services concernant la protection des sujets experimentaux humains 
exigent que chaque protocole de therapie genique humaine soit examine 
par le comite d'examen de l'institution ou travaille le chercheur. De plus, 
toute experience de therapie genique que subventionne le gouvernement 
federal et qui comporte de l'ADN recombinant dolt etre approuvee au 
prealable par les National Institutes of Health (NIH). Les NIH exigent que 
toute experience comprenant le transfert d'ADN recombinant chez des 
sujets humains soit soumise a son comite sur l'ADN recombinant (CAR). 
Le CAR analyse chaque projet individuellement, et le soumet ensuite a son 
sous-comite sur la therapie genique humaine. Le CAR achemine ensuite 
ses recommandations concernant chaque projet aux NIH qui approuvent 
ces projets ou y suggerent des modifications. L'ervaluation finale du CAR 
(effectuee lors de seances publiques) est precedee de sept evaluations 
differentes effectudes par des comites des NIH et de la Food and Drug 
Administration'. 

Au Canada, le Comite permanent sur l'ethique et l'experimentation du 
Conseil de recherches medicales (CRM) considere que l'ensemble des 
techniques de therapie genique utilisees sur des sujets humains entrent 
dans la categorie des recherches cliniques. Ces techniques sont donc 
soumises a l'approbation d'un comite d'ethique pour la recherche (CER), 
comme le prevoient les Lignes directrices de 198727. Les exigences du CRM 
en ce qui concerne l'examen de la dimension ethique des projets 
comprennent une evaluation a l'echelon local et une a l'echelon national. 
L'evaluation locale permet une prise de conscience et une resolution des 
questions ethiques a ce niveau; elle permet de se pencher sur les besoins 
et les interets des differentes collectivites, qui peuvent varier d'un endroit 
a l'autre du pays. Cependant, un etablissement local peut ne pas disposer 
de suffisamment de personnes ayant les connaissances et l'experience 
necessaires pour evaluer un protocole de ce genre, tandis que le comite 
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devaluation national aurait plus facilement access a des specialistes. En 
outre, la plupart des specialistes locaux prendraient vraisemblablement 
part a la recherche proposte, et le comite devaluation national 
contribuerait a unifonniser l'application des lignes directrices proposees, 
tout en facilitant la diffusion rapide de l'information sur les progres dans 
ce domain. Dans ses Lignes directrices, panics en 199028, le Groupe de 
travail concernant la therapie genique somatique du CRM recommande 
l'institution d'un processus devaluation en deux stapes : une evaluation 
par un CDR local et, si cette etape est franchie avec success, la presentation 
du projet a un comite national d'evaluation. Le CRM est actuellement en 
train d'etudier la possibilite d'etablir un comite national chargé d'evaluer 
les propositions d'essais cliniques. Il serait important que des personnes 
issues de plusieurs domaines siegent a ce comite. 

Responsabilite legale 
On n'a aucune raison de croire que les questions d'ordre juridique 

liees a la therapie genique seraient differentes de celles que soulevent les 
autres genres d'experimentation biomedicale. 

Recherches actuelles 

Recherches aux Etats-Unis 
Le 19 janvier 1989, les autorites federales ont autorise pour la 

premiere fois un transfert genique sur des sujets humains aux Etats-Unis. 
Le Dr Steven Rosenberg, du National Cancer Institute, a injecte chez cinq 
patients souffrant de melanomes avances des cellules tirees de leur propre 
organisme, soit des lymphocytes capables d'infiltrer les tumeurs (LCIT) que 
l'on avast modifies genetiquement. Ces lymphocytes tuent specifiquement 
les cellules tumorales. On en a fait les vecteurs d'un gene bacterien 
mediation retrovirale causant la resistance a la neomycin; ce gene servait 
de marqueur pour localiser les lymphocytes et verifier leur survie in vivo. 
Les rtsultats ont etc prometteurs. Les cellules modifiees genetiquement 
sont restees en circulation entre trois semaines et deux mois, et on en a 
recuperees dans des &pas tumoraux de trois des cinq patients. Aucun 
virus vivant n'a etc detects chez les patients et on n'a observe aucun effet 
/Waste de l'experience29. Ces resultats constituent le premier essai clinique 
de transfert genique a mediation rttrovirale sur des sujets humains. 
L'information tires de pareilles etudes peut conduire a de meilleurs 
traitements du cancer. 

La premiere therapie genique appliques a des sujets humains a etc 
entreprise en septembre 1990, sous la responsabilite des Drs Michael 
Blaese, du U.S. National Cancer Institute, W. French Anderson et Kenneth 
Culver, du National Heart, Lung and Blood Institute. Ces chercheurs ont 
preleve des lymphocytes T chez un enfant de quatre ans atteint de 
deficience d'adenosinase (ADA). Les lymphocytes T ont etc infectes in vitro 
par un gene normal d'ADA insere dans un vecteur a retrovirus, puis fis ont 
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ete reinjectes a l'enfant par transfusion sanguine. L'experience a ete 
effectuee a l'aide des lymphocytes T de l'enfant, qui ont une duree de vie 
limitee; cela signifie que le gene insert' ne reste pas en permanence dans 
l'organisme, macs disparait avec la mort de ces cellules. Apres six 
transfusions sur une periode de 200 jours, la production d'ADA du patient 
avait augment& atteignant 20 % de la normale, et les signs cliniques 
s'etaient ameliores. Un second patient est entre sous traitement dans le 
meme projet en janvier 1991, et son etat demeure sous surveillance etroite. 

Un second protocole elinique de therapie genique humaine a regu 
l'autorisation finale en janvier 1991. Etabli par le Dr Steven Rosenberg, ce 
protocole prevoit le prelevement chez les patients de LCIT, l'insertion dans 
ces lymphocytes d'un gene de facteur de neerose tumorale (FNT), et la 
reinsertion des cellules chez les patients, tous atteints d'un melanome 
malin. On a demontre que le FNT provoquait la regression de plusieurs 
cancers murins". En inserant dans les LCIT le gene codant pour le TNF, 
on leur permet de porter le TNF directement aux cellules tumorales, ott it 
peut se concentrer pour detruire la tumeur. 

Deux autres projets de marqueurs genetiques ont regu une 
autorisation conditionnelle du Sous-comite sur la therapie genique 
humaine, et sont actuellement a l'etude au CAR. Le premier a ete soumis 
par le Dr  Malcolm Brenner, de Memphis. Ce protocole comprend l'insertion 
d'un marqueur genetique dans des cellules de moelle osseuse afin d'etudier 
la leucemie myelogene aigue chez l'enfant. Le second, forrnule par le 
Dr  Michael Lotze de la faculte de medecine de l'universite de Pittsburgh, est 
une etude de marquage de LCIT, semblable a celle du Dr Steven Rosenberg. 
Deux autres protocoles de marquage, concernant la leucemie des adultes 
et le neuroblastome pediatrique, ont ete reportes en attendant la 
presentation d'un supplement de donnees precliniques. 

Recherches au Canada 
Plusieurs centres de recherche canadiens travaillent a l'etude de la 

therapie genique et de ses eventuelles applications cliniques. A l'HOpital 
Royal Victoria de Montreal, au Mount Sinai Hospital Research Institute et 
au Hospital for Sick Children Research Institute de Toronto, ainsi qu'au 
Terry Fox Laboratory de Vancouver, des groupes se penchent sur des 
protocoles de transfert genique a mediation retrovirale dans des cellules 
souches hematopoietiques31. Ces cellules souches sont des cellules 
primitives pluripotentes qui resident dans la moelle osseuse, et dont 
naissent les cellules sanguines differenciees. On procede a leur etude pour 
les raisons suivantes : 1) les procedures de greffe de la moelle osseuse sont 
bien au point; 2) les cellules hematopoietiques sont nombreuses et bien 
distribuees; 3) un grand nombre de maladies affectent les cellules 
hemapoletiques. Un autre avantage interessant est le fait que le transfert 
du gene normal dans une cellule souche pluripotente pourrait entrainer la 
presence continue du gene dans toutes les lignees hematopoietiques pour 
la duree de la vie de l'animal d'experience, ce qui ereerait un effet 
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therapeutique a long terme. Par contraste, dans le transfert genique dans 
des cellules differenciees, l'expression du gene se limite a une classe 
restreinte de cellules hematopoietiques, et pour une duree limitee, d'ofi la 
necessite de traitements repetes. On prevoit des applications cliniques de 
ces recherches d'ici quelques annees. 

Un des projets en cours est l'insertion de genes dans des cellules 
souches pour lutter contre le HIV, le virus responsable du sida. Le HIV est 
un retrovirus qui infecte et &fruit les globules blancs du systeme 
immunitaire, l'appareil de defense du corps. Une foss le systeme 
immunitaire affaibli, forganisme devient vulnerable aux infections, au 
cancer et a des troubles neurologiques auxquels les personnes indemnes 
du virus peuvent normalement resister. Le Dr  Sadhna Joshi, de l'Universite 
de Toronto, travaille a mettre au point des methodes de blocage de 
finfection au HIV par falteration genetique des globules blancs 
(lymphocytes). Une de ces methodes est la modification genetique ou 
l'elimination du site d'ancrage du HIV sur les lymphocytes, le recepteur 
CD4. Une autre approche est de transformer des cellules ordinaires en 
cellules anti-HIV en y inserant un gene pour le recepteur CD4, de facon a 
ce qu'elles produisent de la protein CD4 soluble. Cette proteine enrobe le 
virus et le rend incapable de se fixer aux lymphocytes, ce qui empeche 
l'infection des cellules. Le Dr Joshi, qui a obtenu des resultats positifs sur 
des lignees cellulaires, effectue actuellement une experimentation animale, 
et compte entamer des essais cliniques sur des sujets humains dans un 
an32 

En plus de la therapie genique a mediation retrovirale, on se penche 
sur des methodes de transfert physique de l'ADN (voir la section 

Traitements chimiques et physiques *). Une de ces techniques, etudiee 
par le Dr Armand Keating du Toronto General Hospital, est l'electro-
poration : une suspension de cellules est exposee a une breve &charge 
electrique qui provoque des ruptures locales reversibles de la membrane 
cellulaire. L'ADN present dans le milieu environnant penetre la cellule en 
traversant passivement ces pores transitoires. Il s'agit de Ia methode 
physique la plus efficace pour transferer l'ADN33, et elle evite les dangers de 
l'utffisation de vecteurs viraux. Un groupe de recherche de Toronto 
s'interesse actuellement a une methode physique de transfert du gene de 
coagulation sanguine facteur 9 dans des cellules medullaires, dans le but 
de traiter l'hemophilie B. On a acheve l'experimentation animale de cette 
methode chez Ia souris, et un protocole clinique de therapie genique 
humaine dolt bient6t etre soumis au Comite national d'evaluationm. 

Therapie genique germinale 

La therapie genique germinale consiste a modifier des cellules 
sexuelles en inserant le gene a effet therapeutique directement dans l'ovule, 
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le spermatozoide ou le jeune embryon, ce qui affecte les gonades en 
formation. S'il est introduit suffisamment tea durant l'embryogenese, le 
gene est incorpore non seulement dans les cellules de l'organisme qui se 
divisent, macs aussi dans les chromosomes des cellules sexuelles. En 
consequence, des copies de la sequence d'ADN sont presentes dans les 
cellules de l'embryon en developpement, y compris dans ses gonades 
embryonnaires, et la correction genetique est transmise a la descendance 
du patient. Une telle technique aurait pour effet d'eliminer la maladie 
genetique pour toute la descendance du sujet, plutOt que pour une seule 
personne, comme dans le cas de la therapie genique somatique. Cette 
methode peut aussi s'averer utile dans les situations oil une therapie 
genique somatique ne serait pas efficace, par exemple lorsque les cellules 
ou les tissus sont inaccessibles, que plusieurs organes doivent etre traites 
en meme temps, ou qu'une therapie genique s'impose immediatement apres 
la fecondation pour empecher des dommages irreversibles durant la 
croissance du foetus. Cette possibilite souleve de nouvelles questions 
ethiques et techniques, en plus de celles deja abordees au sujet de la 
therapie genique somatique. 

Aspects techniques 
En theorie, une therapie genique des cellules gerrninales serait 

beaucoup plus difficile a realiser techniquement qu'une therapie genique 
somatique. L'insertion de genes peut viser soit les gametes, soit les 
premiers stades de l'embryogenese. 

II est evident que l'insertion des cellules modifides serait infiniment 
plus simple, mats les spermatozoides seraient difficiles a modifier 
genetiquement parce qu'ils sont petits et difficiles a penetrer, et qu'il en faut 
des millions pour une insemination. Meme si un seul spermatozoide 
feconde l'ovule, chaque spermatozoide devralt etre modifie, car on ne salt 
pas lequel y arrivera. Bien que l'utilisation de techniques in vitro puisse 
alder certains des spermatozoides a feconder l'ovule, it serait difficile de 
verifier que chaque spermatozoide utilise a recu la correction genetique. Il 
peut s'averer plus efficace de modifier les spermatozoides en traitant les 
cellules testiculaires qui les produisent, puisque ces cellules sont plus 
grosses et plus faciles a manipuler. Cependant, avec les techniques 
actuelles, cela ne produirait pas la correction genetique chez tous les 
spermatozoides. Il faudra accroitre de beaucoup nos connaissances 
technologiques avant de pouvoir envisager l'insertion de genes dans les 
spermatozoides ou dans leurs cellules precurseurs. 

En theorie, une seconde approche passerait par la modification 
genetique des ovules, qui sont beaucoup plus gros que les spermatozoides. 
L'ovule feconde est accessible durant les interventions de fecondation in 
vitro, ou grace au lavage uterin qui, sans etre la methode privilegiee de 
prelevement d'ovules35, permet de retirer l'embryon humain des trompes de 
Fallope ou de la cavite uterine au stade du blastocyste d'environ 200 
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cellules ou meme avant'. Dans les deux cas, it faudrait creer des 
methodes pour verifier que les modifications souhaitees se sont produites 
dans les embryons que l'on desire utiliser. On ne peut appliquer ces 
methodes directement a rceuf, et un test du globule polaire ne donnerait 
pas plus de renseignements. Ce test serait peut-titre possible par 
echantillonnage des tissus du jeune embryon, pour lequel on dispose de 
deux techniques. La premiere consisterait a enlever une ou deux cellules 
de l'embryon de huit cellules apres la fecondation in vitron. La seconde 
methode serait de retirer quelques cellules du blastocyste obtenu pour la 
biopsie par lavage uterin. Cette technique a ete employee avec succes sur 
des animaux", macs ses risques et son efficacite n'ont pas encore ete 
evalues adequatement pour une utilisation courante chez les humains. 
Une foes ces blastocystes extraits, on pourrait les analyser afin d'y verifier 
la presence du gene insert, avant de reimplanter l'embryon. 

La therapie genique germinale pose plusieurs difficultes techniques. 
Bien que l'on ait realise la transmission dans les cellules gerrninales et 
l'expression des genes inserts chez des souris39, le taux d'echec est eleve; 
la plupart des ceufs sont tellement endommages par les techniques de 
microinjection et de transfert qu'ils ne donnent pas lieu a des naissances 
vivantes. De plus, meme si la therapie genique germinale s'averait sans 
risques, son efficacite devrait etre determinee par diagnostic in vitro avant 
l'implantation de l'embryon. Les taux de reussite de la fecondation in vitro 
et de l'implantation sont faibles, et ces techniques exigent souvent de 
multiples tentatives. Troisieme probleme : it n'est pas encore possible de 
placer sans erreur le gene a inserer sur un site chromosomique précis, et 
it est peu probable que cela le devienne bienta. Les repercussions d'une 
insertion aleatoire seraient moires inquietantes dans des cellules 
somatiques, puisqu'elles n'affecteraient qu'une cellule ou qu'un tissu cible. 
Mais, en therapie germinale, le gene correcteur serait incorpore a toutes les 
cellules de l'embryon en developpement. II en resulte, d'un point de vue 
statistique, une plus grande probabilite de problemes. Il faudrait 
demontrer que le gene insert n'a pas provoque d'effets adverses sur le 
developpement (comme it en a ete observes chez des animaux 
transgeniques), et qu'il ne cause pas d'aberrations chromosomiques ou 
l'apparition de cancers chez les generations subsequentes. L'amelioration 
actuelle et future de nos connaissances sur la recombinaison homologue 
et le ciblage resoudront peut-etre ces problemes. Une quatrieme question 
a envisager dans toute analyse de faisabilite technique est notre 
impuissance actuelle a realiser une expression du gene insert qui soft 
fiable et se produise au moment approprie. 

Il sera peut-titre bientOt possible de diagnostiquer des anomalies 
genetiques in vitro a une etape precoce de l'embryogenese, au moyen des 
methodes precitees, de facon a n'implanter que les embryons non tares. La 
plupart des couples considereront sans doute cette procedure comme 
moires dangereuse que l'implantation d'un embryon ayant subi une 
modification genetique. On travaille au developpement de methodes visant 
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a separer le premier corps polaire des ovocytes non fecondes afin de reperer 
les ceufs porteurs de genes defectueux'. Seuls les ceufs qui ne presentent 
pas le gene defectueux serviraient aux procedures de fecondation in vitro. 
La selection d'embryons ou d'ovocytes normaux serait moires dangereuse 
que la manipulation genetique d'un embryon tare et sa reimplantation chez 
la mere pour le reste de l'embryogenese. Le seul cas ou des couples 
seraient incapables de produire des embryons normaux en l'absence d'une 
manipulation genetique serait celui ou les deux parents sont homozygotes 
pour une maladie recessive qui n'affecte pas leur capacite d'avoir des 
enfants. De telles maladies seraient vraisemblablement assez benignes (par 
exemple, la surdite). Donc, 11 semble qu'il existe peu de situations cliniques 
otz une therapie genique germinale serait appropride. 

Deja, 11 est possible d'introduire un gene normal dans une souche de 
souris pour corriger le trouble cause par un gene defectueux; de l'ADN 
contenant le gene correcteur est injecte dans le noyau du spermatozolde 
qui vient de penetrer l'ovule au moment de la fecondation. Une faible 
proportion de l'ADN normal s'incorpore a l'ADN du spermatozoide, puss 
celui de ces embryons, y compris leurs gonades (transfection). Les souris 
issues de ce processus peuvent ensuite transmettre le gene normal a la 
mottle de leur progeniture. Seul un petit nombre de descendants 
beneficient de la correction et cette methode serait inacceptable pour des 
applications humaines. 

La methode actuelle d'insertion de genes utilisee pour la correction des 
cellules somatiques ne serait pas utile non plus pour les cellules 
germinales, puisque le gene defectueux n'est pas enleve, et qu'il pourrait 
reapparaitre chez les generations subsequentes. 

Toute application realisable sur rare humain exigerait une methode 
garantissant le retrait du gene defectueux ou sa correction. De plus, en 
usage post-natal, it faudrait que l'ADN correcteur atteigne toutes les cellules 
germinales, ce qui semble tres peu probable, puisque les taux actuels de 
transfection demeurent minimes. Dans le cas des interventions portant sur 
le jeune embryon, ll faudrait etre certain que le traitement modifie toutes 
les cellules de l'embryon, dont certaines deviendront les gonades. Cela 
aussi semble improbable, puisque le diagnostic pre-implantation, avec 
selection des embryons non tares, propres au transfert, semble preferable 
(s'il devient realisable). 

Aspects ethiques 
On peut envisager une therapie genique germinale de plusieurs points 

de vue. Sera-t-elle un jour realisable? Quelles seraient ses consequences 
pour les generations a venir? Quels problemes moraux posera-t-elle? 
Devrait-on meme envisager cette therapie pour les etres humains? 

Les preoccupations concernant les repercussions d'une correction de 
la lignee germinale sont les suivantes : 1) la transmission a la descendance 
de modifications du materiel genetique qui pourraient affecter le fond 
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genetique commun de l'espece humaine; 2) ''exposition de generations 
futures a des risques que les resultats de l'experimentation sur des 
animaux ne permettraient pas de prevoir. 

Pour changer la prevalence d'un gene particulier dans la lignee 
germinale de la population, it faudrait pratiquer cette correction genetique 
a grande echelle et sur plusieurs generations. Pour eliminer completement 
un gene mutant recessif, it serait necessaire de traiter non seulement les 
personnes homozygotes qui presentent le trouble, mais aussi les porteurs 
heterozygotes, beaucoup plus nombreux. Il semble irrealiste de s'attendre 
a ce que soit imposee une approche aussi draconienne. Dans le cas des 
troubles dominants, une intervention sur tous les porteurs (si irrealiste que 
soit cette perspective) aurait pour effet de reduire la frequence de la maladie 
au double du taux de mutation; cependant, la plupart des troubles 
dominants severes sont déjà assez rares. Dans un cas comme dans l'autre, 
'Implantation d'embryons ne presentant pas le gene de la maladie 
constituerait probablement un choix beaucoup plus pertinent. 

Une autre preoccupation, moires grave cette fois, est qu'une 
generalisation de la therapie genique germinate pourrait entrainer une 
reduction de la diversite genetique. Quelques maladies recessives sont plus 
repandues a cause de l'avantage qu'elles conferent aux personnes n'ayant 
qu'un exemplaire du gene aberrant (heterozygotes). Ainsi, les personnes 
qui ne possedent qu'un exemplaire du gene de la drepanocytose resistent 
mieux aux infections paludeennes. Si ce gene pouvait etre elimine, les torts 
causes (dans les regions a taux de paludisme eleve) par la reduction de la 
resistance a cette maladie peseraient-ils plus lourd que les avantages d'une 
baisse de la drepanocytose? Il est vraisemblable que les benefices de 
''elimination d'une maladie genetique contrebalanceraient, dans la plupart 
des milieux, le risque d'une legere reduction de la diversite genetique. 

En general, ceux qui tiennent la therapie genique germinale pour 
immorale font valoir que cette technique consisterait en une alteration 
presomptueuse et inacceptable de nos genes (« Jouer aux apprentis 
sorciers «), au risque de repercussions imprevues sur les generations a 
venir. A cet argument, rarcheveque Gregorios a repondu que, si c'etait 
jouer aux apprentis sorciers que de modifier le monde que Dieu a cree, 
cette objection pouvait egalement s'appliquer a la construction d'un barrage 
ou au simple fait de se raser41. 

Un philosophe42  a declare qu'il s'agissait d'une question de jugement 
moral; a son avis, it existe une frontiere tres nette entre le permis et 
l'interdit, et les humains ne doivent en aucune circonstance et sous aucun 
pretexte alterer leur veritable nature. Il ajoute qu'il ne s'agit pas d'un 
argument mais de Penonce d'une conviction personnelle. Un argument 
invoquant les consequences ne peut s'appliquer ici, puisqu'il faut realiser 
une experience pour pouvoir en connaitre les consequences. 

Plus precisement, certains soutiennent que l'on ne doit pas alterer des 
genes qui pourraient etre transmis a la prochaine generation, a moires 
d'avoir ''assurance qu'aucun futur recipiendaire du gene modifie n'en 
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subira le moindre tort. Une absence totale de risques est un objectif 
irrealisable, et les analyses risques-avantages qui servent a justifier (ou 
non) de nouveaux traitements pour la generation actuelle ne vaudraient pas 
dans le cas des risques, peut-etre imprevus, que pourraient courir les 
prochaines generations. 

Certains organismes a vocation ethique ou religieuse, ou charges de 
veiller a l'interet public, en sont venus a la conclusion que les 
manipulations genetiques somatiques visant a contrer des maladies 
meritent d'etre poursuivies, mais ils n'ont pas approuve la manipulation 
genetique des cellules germinales. Ces organisations comprennent le World 
Council of Churches, l'Assemblee parlementaire du Conseil de l'Europe, la 
U.S. Presidential Commission for the Study of Ethical Problems in Medicine 
and Biomedical Research, l'Office of Technology Assessment, le National 
Council of Churches, les Conseils de recherches medicales du Canada et 
de l'Australie, et les gouvernements du Danemark et de la Republique 
federale d'Allemagne43. Le Sous-comite du CAR sur la therapie genique 
chez les humains a declare en 1990 que # le CAR et son sous-comite ne 
recevront pas pour l'instant de projets d'alteration des cellules germinales N. 
Cependant, la declaration d'Inuyama prevoit que, bien que la modification 
de cellules germinales humaines ne soit pas envisagee a l'heure actuelle, 
ce genre de therapie peut s'averer le seul moyen de traiter certaines 
maladies (il reste a elucider ce que seraient ces maladies), et il est essentiel 
que se poursuive la discussion de ses aspects techniques et ethiques44. 

Conclusion 

Il est peu probable que des techniques de correction genique des 
cellules germinales dont l'application aux humains soit realisable puissent 
etre elaborees dans un avenir previsible. Si de pareilles techniques sont un 
jour mises au point, elles ne devraient pas etre applique es sans des 
garanties d'efficacite et d'innocuite. La plupart des organismes qui se sont 
prononces sur le sujet n'ont pas juge acceptable, pour des raisons 
techniques et ethiques, la modification de cellules germinales chez les 
humains45. Par contre, d'autres soutiennent qu'il serait malavise de se 
priver, par des declarations internationales, des moyens de parvenir a la 
correction genetique des cellules germinales. Au cours de notre histoire, 
bien des predictions alarmistes ont ete infirmees, et aujourd'hui, les 
donnees changent tres vite. Toute recommandation doit etre situee dans 
le contexte de # l'etat actuel des connaissances », et les lignes directrices 
doivent comporter une certaine souplesse pour qu'on puisse les adapter a 
des situations changeantes. Surtout, it importe que ces questions 
continuent a etre debattues avec ardeur dans des tribunes oil la 
population, les ethiciens et les scientifiques peuvent echanger des opinions 
et travailler a elaborer une vision commune sur les questions en jeu. 
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des tissus particuliers » (Traduction); ESPAGNE : Loi n° 35/1988 sur les 
techniques de reproduction assistee *, 24 novembre 1988, et J.O. n° 283 de 
novembre 1988; CONSEIL DE L'EUROPE : Recommendation 934 (1982) relative a 
l'ingenierie genetique; Recommendation 1046 (1986) relative a l'utilisation 
d'embryons et fetus humains a desfins diagnostiques, thkrapeutiques, scientifiques, 
industrielles et commerciales; Recommendation 1100 (1989) sur l'utilisation des 
embryons et foetus humains dans la recherche scientfique; COMMUNAUTES 
EUROPEENNES Parlement europeen, Resolution sur les problemes ethiques et 
juridiques de l'ingenierie genetique, 16 mars 1989. 

Pays qui ont dit g non * a la modification de la lignee germinale : DANEMARK, 
Loi n° 353 de juin 1987 sur l'etablissement d'un conseil d'ethique et la 
reglementation de certaines formes de recherche biomedicale, dans l'attente d'une 
loi en la matiere; FRANCE, le rapport du Conseil d'Etat, Sciences de la vie : De 
l'ethique au droit, 1988, s'eleve contre toute modification de la lignee germinale. Ce 
rapport recommande egalement que soft interdit le diagnostic genetique sur des 
embryons, effectue avant l'implantation, au moyen de la technique de la biopsie de 
l'embryon. Cet avis du Conseil d'Etat est semblable a celui du Comite national 
d'ethique, Rapport C.E., 4( Avis relatif aux recherches sur les embryons humains et 
leur utilisation a des fins medicales et scientifiques * 15 decembre 1986, repris dans 
g Avis relatif a la therapie genique *, 19 decembre 1990; ALLEMAGNE : Rapport du 
groupe de travail constitue en commun par le ministere de la Justice, g Fecondation 
in vitro, analyse du genome et therapie genique 16 , 1985. Comme la recherche sur 
la lignee germinale supposerait l'utilisation d'embryons et leur destruction 
eventuelle dans des experiences, elle n'est pas justifiable. La Commission a 
recommande d'interdire tout traitement et toute experience portant sur la lignee 
germinale. Cette position a ete reprise dans le rapport recent de la Commission 
d'enquete au Bundestag de la Republique federale d'Allemagne, pare en 1987 et 
publie en anglais en 1988 sous le litre Prospects and Risks of Gene Technology 
(Gentechnologie, Chancen and Risiken), dans « A Report from Germany *, Bioethics, 
2, 1988, p. 254-263, qui fait valoir que le developpement naturel de l'etre humain 
est l'essence meme de son humanite et que l'acceptation de ce fondement 
philosophique oblige a interdire toute experimentation, meme therapeutique, sur la 
lignee germinale; NORVEGE : g Loi n° 628, 1987, touchant la reproduction 
artificielle '. Voir aussi « Gene Therapy in Man. Recommendation of European 
Medical Research Councils *, Lancet, 4 juin 1988, p. 1271-1272: g La therapie 
visant l'introduction dans la lignee germinale de modifications genetiques 
transmissibles n'est pas acceptable. * SUISSE : La Commission d'experts pour la 
genetique humaine et la medecine de la reproduction, dans son Rapport au 
Departernent federal de l'Inte rieur et au Departernent de la Justice et Police, 1988, 
p. 97, demande l'interdiction de la therapie genique germinale, sur des gametes ou 
des embryons, de meme que toute manipulation genetique non therapeutique sur 
la personne humaine. L'avis de cette Commission est particulierement interessant, 
car it est fonde sur l'equation qu'etablit le Conseil de l'Europe entre le droit a la 
dignite et l'heritage d'un pattern genetique, dans la Recommandation 934 (1982) sur 
le genie genetique. 

45. FRIEDMANN, if Progress Toward Human Gene Therapy *. 
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Mandat 
(approuve par Son Excellence le gouvemeur general 

le 25 octobre 1989) 

Le Comite du Conseil prive, sur la recommandation du Premier Ministre, et en 
vertu de la partie I de Ia Loi sur les enquetes et sous le Grand Sceau, 
etablira la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction, 
dans le but de faire enquete et de presenter un rapport sur les progres 
actuels et previsibles de la science et de Ia medecine en matiere de 
techniques de reproduction, sur le plan de leurs repercussions pour Ia sante 
et la recherche et de leurs consequences morales, sociales, Oconomiques et 
juridiques ainsi que pour le grand public, et de recommander des politiques et 
mesures protectrices a adopter, au sujet principalement, 

des repercussions des nouvelles techniques de reproduction sur le 
bien-Otre et la fertilite des femmes; 

des causes, du traitement et de la prevention de l'infertilite chez les 
hommes et les femmes; 

de Ia reversibilite des techniques de sterilisation, de l'insemination 
artificielle, de la fecondation in vitro, des transplantations 
d'embryons, des techniques de depistage et de diagnostic 
prenatals, de la manipulation genetique et des interventions 
therapeutiques pour corriger des anomalies genetiques, des 
techniques de choix du sexe, des experiences sur I'embryon et des 
transplantations de tissu foetal; 

des mesures d'ordre social ou juridique, telles le recours a une 
mere porteuse, ('intervention de Ia justice durant la grossesse et a 
Ia naissance, et la "propriete" de ['ovule, du sperme, de l'embryon 
et du tissu foetal; 

du statut et des droits des personnes qui recourent ou contribuent 
aux services de reproduction, entre autres, l'acces aux diverses 
methodes, les "droits" a la condition de parent, le consentement en 
toute connaissance de cause, le statut des donneurs de gametes et 
la confidentialite, ainsi que de ('incidence de ces services sur tous 
les interesses, notamment sur les enfants; et 

des ramifications Oconomiques de ces techniques, par exemple, 
['utilisation commerciale d'ovules, de sperme et d'embryons, 
l'application de la Loi sur les brevets, et le financement de la 
recherche et des methodes utilisees, y compris le traitement de 
l'infertilite. 
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