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Introduction
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Pascal, scientifique et philosophe du XVlle siécle, qualifiait I'étre humain de
"roseau pensant”. Aujourd'hui, on pourrait considérer, tout en se gardant d'une
vision réductionniste, que "I'étre humain est de 'ADN pensant™, programmeé pour
la connaissance, la rationalité et la liberté. Aprés avoir cartographié sa planete, il
est maintenant en voie de -cartographier I’infiniment grand, l'univers, et
I’infiniment petit, son propre génome. Cette révolution génétique fait entrer I'his-
toire, au tournant du millénaire, dans I'ere genomique et dans I'ére du génodia-
gnostic.

Le programme international de cartographie et de séquencage du génome hu-
main (projet HUGO) accelere I'acquisition des connaissances en génétique molé-
culaire et le développement de techniques non plus seulement en dehors ou au-
tour, mais dans I'étre humain lui-méme. L'accroissement de ce savoir et de ce
pouvoir, en soi moralement et socialement positifs, souléve cependant des enjeux
éthiques importants, a la fois aux plans personnel et social. En effet, ce pouvoir et
ce savoir donneront, d'une part, la possibilité d'intervenir de plus en plus aupres
des individus, des familles et des populations (dans un but thérapeutique ou non
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thérapeutique) et, d'autre part, ils placeront les individus et les couples a risque
face a des choix et a des dilemmes cruciaux (par exemple, continuer ou arréter
une gestation). Ces enjeux appellent & la conscience et a la responsabilité (Leclerc
et collegues, 1993), comme le souligne le theme du colloque multidisciplinaire
d'aujourd'hui, et comme le soulignait un autre collogue tenu sur le méme théme et
a la méme Association, il y a cing ans. Plusieurs choses ont évolué depuis lors,
notamment la publication de la premiere carte du génome humain par une équipe
francgaise (Cohen et collégues, 1993).

A T'occasion de ce colloque de 1991, on soulevait un certain nombre de ces
enjeux dont les actes témoignent (Mélancon et Lambert, 1992). La présente com-
munication, forcément trop breve, en retiendra deux qui se sont majorés depuis
cing ans, qui sont brdlants d'actualité, et dont I'impact ne fera que s'accentuer d'ici
le nouveau millénaire et méme au-dela. Ce sont la gestion individuelle et la ges-
tion sociale de l'information génétique issue des dépistages et des tests génétiques.
En fait, il s'agit plutét du méme enjeu a deux volets, puisqu'ils sont inter-reliés
dans la protection des valeurs et des personnes face au progrés des sciences et
techniques biomédicales dans le secteur de la génétique.

1. Le dépistage et I'information genetiques

Retour a la table des matiéres

Rappelons, d'entrée de jeu, la nature respective du dépistage génétique et de
I'information génétique.

1.1 Le dépistage génétique

Le dépistage genétique (Mélancon et collegues, 1993) (la communication pre-
cédente du Dr De Braekeleer en a expose les divers types), est un acte médical qui
s'impose en génetique humaine puisqu'il fait partie, dans le domaine de la santé
publique ou individuelle, de la médecine curative, préventive, voire prédictive. Il
consiste a identifier, dans les macro- ou dans les micro-populations, des individus
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atteints d'une anomalie génétique, ou susceptibles de I'étre, ou susceptibles d'en
étre porteurs et de transmettre ce géne mutant a leur descendance.

Depuis cing ans, la cartographie et le séquencage de plusieurs génes ont per-
mis de développer des tests génétiques pour le diagnostic de plusieurs génopa-
thies. On peut déja et on pourra désormais, de plus en plus, savoir, ne pas savoir,
ou refuser de savoir sa propre condition génétique a I'endroit de certaines mala-
dies pour lesquelles on est a risque. En sachant ou en refusant de savoir, on prend
certains risques tant au plan individuel, que familial et social.

Le désir de savoir I'avenir avant qu'il n‘advienne et de connaitre s'il sera faste
ou néfaste, est une constante dans I'histoire humaine, sinon un désir inhérent a
I'esprit humain. Depuis la haute Antiquité, on a tenté de décoder I'avenir dans les
entrailles des bétes, le vol des oiseaux ; la divination a fait vivre plusieurs devins,
depuis la Pythie de Delphes (Ve s. A.C.) jusqu'aux cartomanciennes et aux rédac-
teurs d'horoscopes dans le journal du matin. La chronologie a changé, la méthodo-
logie et le degré de certitude de prédiction aussi. La marge d'erreur de la biochi-
mie qui lit dans les génes est plus faible que celle de la voyante qui lit dans sa
boule de cristal...

1.2 L'information génétique

Une seconde distinction doit étre établie pour faire ressortir I'acuité de notre
propos, a savoir la différence entre la nature de I'information genétique et la natu-
re d’autres types d’information.

D'abord, l'application du concept d’"épidémiologie” a la génétique médicale
peut préter a confusion. Certains discours laissent parfois entendre qu'on pourrait
éradiquer certaines maladies héréditaires par des programmes de dépistage systé-
matique obligatoires, comme on a enrayé la variole & coups de vaccinations mas-
sives et mondiales, ce qui est utopique en genétique [13] humaine (Mélancon et
De Braekeleer, 1996).

Ensuite, le mode de transmission de la maladie, et surtout la nature de l'infor-
mation obtenue, sont radicalement différents en épidémiologie infectieuse et en
épidémiologie génétique.
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Dans le premier cas, la maladie se transmet par contagion et s'arréte avec le
déces de l'individu porteur du virus ou de la bactérie. Dans le second cas, la mala-
die se transmet par hérédité de génération en génération. Ici, I'information obtenue
n'implique pas seulement I'individu concerné, mais aussi sa famille nucléaire et
étendue, de méme que les générations précédentes et suivantes. En effet, I'analyse
de I'ADN d'une personne atteinte d'une maladie héréditaire dans une famille rend
tous ses tiers parents a risque de la méme maladie (selon des probabilités différen-
tes d’apreés le type de maladie), en vertu des liens génétiques qui unissent cette
famille. Ceci peut avoir des conséquences imprévues pour ces personnes. Ainsi,
quelqu'un peut consentir a se soumettre a un test génétique et, sans le savoir, di-
vulguer des informations touchant d'autres membres de sa famille qui les ignorent
ou qui ne voudraient peut-étre pas qu'elles soient révélées. L'information généti-
que est donc de nature différente de celle des autres données médicales qui ne
concernent que l'individu lui-méme, et elle devrait mériter un traitement différent,
notamment dans les conditions d'acces au dossier médical.

2. La gestion de I'information génétique

Retour a la table des matiéres

Abordons maintenant la seconde partie de I'exposé : la gestion de I'informa-
tion genétique. Il est certes présomptueux de prétendre circonscrire le probléeme
dans le cadre de la bréve période de temps allouée pour cette présentation. Voici
cependant quelques indications ou points de repere pour le débat d'aujourd'hui,
lesquels, d'apres le programme de la journée, seront approfondis dans d'autres
communications.

2.1 La gestion individuelle du savoir génétique :
I"'impact sur le sens de I’existence

Il faut d'abord parler de la gestion individuelle du savoir, entendant par la la
facon dont les personnes vont réagir et se comporter, dans I'éventualité d'un dia-
gnostic positif, face au savoir sur leur condition génétique : I'individu est porteur
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asymptomatique pour une maladie qui va s'exprimer tot ou tard dans sa vie. La
littérature scientifique comporte de nombreuses études qui démontrent toute une
variété de réactions et de choix, qui se greffent autour des axes du savoir et du
refus de savoir, avec les dilemmes personnels et interpersonnels auxquels ils peu-
vent donner lieu.

Un tableau de ces choix et dilemmes est déja présenté dans des études pu-
bliées pour une maladie autosomique dominante, paradigmatique a ce point de
vue, la chorée de Huntington (Mélangon, 1991), qui est une maladie héréditaire
incurable dans I'état présent de la médecine. Il va de soi qu'un diagnostic négatif
rassure l'individu : il n’exprimera pas la maladie. Mais un diagnostic positif cor-
respond a I'annonce d’une peine capitale qui sera exécutée aux environs de la qua-
rantaine. Il peut donner lieu a des ajustements dans le style de vie, dans la repro-
duction, dans la profession, la vie familiale, etc. Dans tous les cas, il a un impact
indéniable sur le sens de l'existence et oblige a gérer I'existence différemment. -
Question : est-il bon de savoir des années a I'avance qu'on sera atteint d’une ma-
ladie pour laquelle il n'existe pas de traitement ? La réponse n'est pas simple, elle
varie d'apres les individus, selon qu'ils envisagent la situation pour eux-mémes ou
pour leur descendance.

Pour d'autres types de maladies génétiques, formulons de fagon interrogative
les décisions auxquelles sont déja ou seront confrontés les individus. Que fera le
couple sachant que leur feetus est atteint d'une maladie (avec ou sans traitement)
telle la fibrose kystique (maladie autosomique récessive), ou I'hémophilie (mala-
die liée au sexe) ? Et si leur futur enfant était susceptible de développer la schizo-
phrénie a la fin de lI'adolescence ? ou tel type de cancer parce qu'il en porte le gene
de susceptibilité (gene sain mais fragile qui, en inter-agissant avec l'environne-
ment, déclenche une maladie) ?

Et que dire des tests de dépistage des porteurs hétérozygotes (Mélancon,
1994), déja disponibles pour plusieurs maladies récessives, dont la fibrose kysti-
que ou, tres récemment, la tyrosinémie ? Un porteur hétérozygote est un individu
(homme ou femme) qui porte le géne défectueux en simple copie. Il n'est pas ma-
lade et ne le sera jamais. Il a cependant 50 % des chances de léguer son gene a ses
enfants. Nous avons conduit une étude (Mélancon et Gagné, 1994) aupres de
quelque 240 jeunes adultes des deux sexes, de niveau collégial, au Saguenay qui
est considéré comme une région a risque pour la fibrose kystiqgue notamment.
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Environ 70 % voudraient savoir s'ils sont porteurs ; parmi eux, la raison majeure
se rapportait, dans une proportion de 85 %, a la reproduction. Parmi les quelque
28 % qui ne voudraient pas savoir, la raison majeure invoquée était I'inquiétude
(crainte pour I'estime de soi, I'emploi, I'assurance, le partenaire, etc.). L'un et l'au-
tre groupe, qu'il veuille ou non savoir initialement, une fois placé devant le savoir
positif ("je suis porteur™) aurait besoin de services d'aide et de suivi. Une étude
belge (Welkenhuysen et collegues, 1996) arrive a des conclusions semblables aux
notres (Mélancon et De Braekeleer, 1996). Voila comment de jeunes populations,
entre autres, réagissent face a la connaissance de leur génome.

Une nouvelle philosophie de la vie surgira des diagnostics génétiques, obli-
geant les individus a s'adapter [14] face aux savoirs nouveaux. La société devra
faire de méme, ce qui nous amene a la section suivante.

2.2 La gestion sociale de I'information génétique :
Vers un nouveau contrat social ?

Un autre enjeu majeur, au plan éthique et social, déja soulevé depuis une di-
zaine d'années dans les écrits scientifiques, a pris une ampleur accrue depuis cing
ou six ans. Il s'agit de I'impact possible des informations génétiques sur deux va-
leurs jugées fondamentales en médecine et en démocratie, a savoir le respect de la
confidentialité et de la vie privée, de la vie professionnelle et sociale des individus
a risque de maladies héréditaires.

La vie privée est le prolongement de la personne. Comparativement a la vie
professionnelle ou sociale, qui est d'ordre public, elle concerne I'intimité de la vie
d'un individu, a savoir les données issues de sa vie personnelle, conjugale ou fa-
miliale. La confidentialité, pour sa part, a trait au caractére secret des informations
obtenues dans le cadre de la profession médicale, en vertu du contrat moral et
Iégal qui lie le soignant au patient, informations qui ne peuvent étre transmises
que lorsque le patient y consent ou lorsque la loi oblige a leur divulgation.

Des facteurs nouveaux vont nous amener, comme société, a gérer différem-
ment ces informations et a réaménager nos rapports sociaux face aux maladies
héréditaires ou génétiques. Ce sont :
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- la multiplication des tests génétiques et leur fiabilité,
- l'accroissement du nombre des maladies détectables,

- la multiplication des fichiers médicaux et des banques de données
informatisées,

- les études multicentriques et les échanges inter-banques,

- les partenariats de recherche entre des universitaires et des compagnies
privées,
- les recherches menées par des compagnies a but lucratif,

- l'acces au dossier médical consenti par un sujet, et pouvant conduire a
la divulgation d'informations sur des parents,

- le financement étranger d'études québécoises en génétique humaine,
- l'exportation d'ADN ou de matériel biologique hors du pays,

- etc.

La connaissance de la présence dune maladie héréditaire, méme chez un
asymptomatique, peut conduire a de la discrimination sur une base génétique dans
les secteurs suivants : la profession (embauche, promotion, etc.), l'assurance (re-
fus, surprimes, échanges d'informations entre les compagnies), I'école (choix de
carriere, de concentration), les institutions financieres (préts, affaires, etc.), la
fonction publique, le futur conjoint, voire la famille elle-méme (découvertes for-
tuites telles 1'insémination, la non paternité, un génotype XYY, etc.). La divulga-
tion accidentelle de ces informations génétiques, la circulation et les échanges de
ces informations, le stockage de ' ADN, peuvent avoir un impact majeur sur la vie
de certaines gens. Quelqu'un peut, directement ou indirectement, donner des in-
formations sur d'autres membres de sa famille, comme I'a démontré un jugement

de cour au Saguenay (Affaire Audet c. L'Industrielle-Alliance, 1990).
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3. Quelques pistes
pour une saine gestion du savoir génétique

Retour a la table des matiéres

Ce court expose est destiné a alimenter la discussion dans ce colloque multi-
disciplinaire. 1l ne s'agit pas d'y proposer des recommandations fermes, telles cel-
les qui sont issues de longues discussions et argumentations dans les rapports de
comités, nationaux ou autres, d'évaluation des technologies biomédicales. Il s'agit
plut6t de suggérer certaines balises pour une saine gestion individuelle et sociale
de l'information génétique.

- L'Etat devrait privilégier, 1a ou ils simposent, les dépistages génétiques
restreints aux micro-populations ou aux familles a risque, plutét que de
mettre sur pied des programmes de dépistages dans les macro-populations.

- L'Etat devrait continuer d'assumer le fardeau génétique lié aux maladies
héréditaires, et refuser les pressions pouvant s'exercer pour renvoyer les
codts a l'assurance privée.

- L'Etat devrait adopter une législation (comme la Belgique récemment)
pour refuser I'utilisation des tests génétiques aux fins d'assurances.

- L'Etat devrait veiller & ce qu'on ne constitue pas de fichiers génétiques de
population, fichiers ou les données nominales seraient couplées a I'ADN
des individus et des familles, fichiers qui permettraient en outre de faire de
I'inférence génétique a partir des généalogies familiales informatisées.

- L'Etat devrait exclure les compagnies d'assurance de l'accés au dossier gé-
nétique des individus ; celles-ci devraient adopter une éthique de la solida-
rité et non de la discrimination génétique, et partager avec I'Etat le poids
financier lié aux maladies héréditaires (Mélancon et collégues, 1991).
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- Le dossier clinique d'un individu pourrait étre distinct de son dossier géné-
tique, puisque celui-ci implique sa famille en vertu de la solidarité généti-
que.

- Des organismes de surveillance et de protection, tels la Commission d'ac-
ces a l'information, la Commission des droits de la personne, la Commis-
sion pour la protection de la vie privée, etc., sont de plus en plus nécessai-
res en matiere de cueillette et de stockage d'informations génétiques sur
les individus et les familles, ainsi que d'accés a ces données.

- Des comités ad hoc (Comité consultatif en génétique humaine, 1994) de-
vraient périodiquement évaluer I'impact de la recherche, de I'expérimenta-
tion et des autres activités en génétique humaine.

Bref, on devrait accompagner les progrés en génétique médicale, les encadrer
par des réglements, voire des législations, pour protéger cette information généti-
que.

Nous devons certes progresser en génétique humaine. La génétique moléculai-
re jouera un réle prépondérant dans la médecine curative, préventive, voire pré-
dictive, du siécle a venir.

Ses percées ont cependant des impacts indéniables sur les citoyens. Elles nous
obligent, comme société, a un nouvel aménagement du contrat social ou les rap-
ports sociaux devront tenir compte du fait que nous devons étre collectivement
solidaires face a l'imperfection génétique que nous ne pourrons jamais évacuer du
bassin génique humain. A défaut cette solidarité morale et sociale, nous pourrions
voir se développer, entre autres réalites, une nouvelle inégalité sociale basée sur la
discrimination entre les porteurs de "bons" et de "mauvais" genes.

Il faut gérer ce progres en évaluant la science génétique et les technologies qui
en découlent et en protégeant la vie privée des personnes et familles aux prises
avec des maladies héréditaires.
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