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BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.

QUATRIEME DE COUVERTURE

Retour a la table des matiéres

A quels problémes d'ordre éthique sont confrontés les chercheurs,
les intervenants et les citoyens concernés par les maladies héréditaires
dans leur région ?

Quelles préoccupations professionnelles, individuelles et sociales
ont-ils en regard de leur expérience ? Comment se pose la problémati-
que pour les personnes atteintes ou porteuses et pour leur entourage ?
Quelles solutions peut-on envisager ?

Fruit d'un premier séminaire réunissant des intervenants majeurs
du Saguenay-Lac-Saint-Jean, Bioéthique et géneétique expose leur ré-
flexion collective, alimentée par la préoccupation et l'engagement a
'égard des maladies héréditaires.
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BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.

REMERCIEMENTS

Retour a la table des matiéres

La réalisation du Séminaire en bioéthique et de cet ouvrage collec-
tif a nécessité la collaboration de plusieurs personnes et organismes
que nous tenons a remercier sincérement :

LES ORGANISMES RESPONSABLES DE LA PUBLICATION
ET DE SON FINANCEMENT

» La Régie régionale de la santé et des services sociaux du Sa-
guenay-Lac-Saint-Jean (02)

* Le Groupe de recherche en genetique et éthique du Quebec (Le
GENETHIQ)

* Le Collége de Chicoutimi
LES ORGANISMES PARRAINS DU SEMINAIRE

* Le Groupe de recherche en génétique et éthique du Québec (Le
GENETHIQ)
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* La Régie régionale de la santé et des services sociaux du Sa-
guenay-Lac-Saint-Jean (02)

* Le Groupe aide aux enfants tyrosinémiques du Québec

» La Société canadienne de bioéthique

LES COLLABORATEURS ET LES PARTICIPANTS (Voir la
liste a la page 147)

Il faut enfin souligner le soutien du Conseil de recherches en
sciences humaines du Canada et du Programme de soutien aux cher-
cheurs des colleges du ministére de I'Enseignement supérieur et de la
Science du Québec.
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BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.

PREFACE

par
Richard Gagné, médecin généticien

Retour a la table des matiéres

La « fabuleuse histoire d'un royaume » continue : des hommes, des
femmes et des enfants venus du sud il y a plus de 100 ans ont été¢ des
batisseurs, des innovateurs qui ont su arracher a la région leur subsis-
tance. Ces ancétres s'y sont enracinés et ils en sont devenus fiers, trés
fiers. Cette fierté est omniprésente dans le « royaume », a juste titre.

Les défis ne se comptent plus ici, non plus que les hommes et les
femmes préts a les relever. La lutte qui s'est amorcée contre certaines
maladies héréditaires est I'un de ceux-la. Le premier Séminaire régio-
nal, tenu le 23 avril 1993 a Chicoutimi, a été ¢loquent a ce sujet ; pré-
occupations et détermination s'y sont cotoyées constamment. Les in-
tervenants de la région se sont exprimés : ils veulent éviter aux géné-
rations futures certains problémes de santé reliés aux maladies hérédi-
taires que, grace a I'amélioration des connaissances, on peut de plus en
plus prévenir.

Tout en engageant un combat a finir contre ces affections, il faut
accepter de continuer a y faire face car leur élimination ne sera pas
possible pour plusieurs raisons, et c'est sans doute ce qui est le plus
difficile a concevoir pour les parents, les individus atteints et leurs
collatéraux. Pourtant il faudra apprendre a vivre avec cette réalité,
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sans quoi les individus malades ou leurs familles risquent d'étre péna-
lisés, ce qui serait un désastre.

Génétiquement, nous sommes tous et chacun uniques dans nos
avantages et dans nos défauts. Nos capacités, nos travers, notre com-
portement, notre phénotype et nos maladies en font foi et nous rappel-
lent constamment cette unicité. C'est la base [14] de la diversité hu-
maine : nous ne sommes pas tout a fait comme nos freres, nos soeurs,
nos parents... Pourtant nous nous ressemblons, car nos caractéres gé-
nétiques proviennent de nos ancétres.

Nous sommes ainsi faits génétiquement que sur les 100 000 génes
que nous possédons et qui nous ont formés et programmés, et que
nous pouvons transmettre a notre tour, quelques-uns peuvent présenter
une modification correspondant a telle ou telle maladie particulicre.
Certains le savent parce qu'une maladie héréditaire s'est manifestée
dans leur famille, d'autres l'ignorent parce que le hasard a fait que ce
genre de maladie n'est pas apparue.

Cette réalité, cependant, qui nous rend tous égaux, doit nous faire
réaliser qu'il faut voir les maladies héréditaires comme une partie in-
tégrante de la vie, les voir pour ce qu'elles sont et conséquemment €vi-
ter de n'en faire porter le fardeau qu'a quelques-uns.

Comment vivre avec cette réalité ? En intégrant les connaissances
que la génétique apporte et apportera de plus en plus dans les rapports
humains dans nos familles, entre individus, entre assurés et assureurs,
entre employés et employeurs, etc., afin d'en tirer le meilleur, tout en
évitant de stigmatiser des individus, des familles, des régions. En gé-
nétique moderne, il n'y a pas d'individus tarés, de familles tarées, de
régions tarées ou de races tarées ; il n'y a que des individus solidaires
face a I'i'mperfection génétique.

Le défi a relever est 1a : dans 1'assimilation et dans 1'intégration des
nouvelles connaissances a I'échelle du « royaume », et c'est sans doute
ici que se fera en premier lieu une telle opération pour une population
aussi ¢tendue. Ce que nous avons entendu a ce sujet dans ce séminaire
est trés encourageant.

Comment cela se fera-t-il ? En continuant de diffuser une [15] in-
formation juste concernant les maladies héréditaires pour que tous ré-
alisent que, s'il faut utiliser tous les moyens pour les combattre, il faut
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le faire dans le respect de la liberté individuelle et en acceptant que ce
combat, tout en étant efficace, puisse avoir des limites intrinséques.
Seule l'avenue de l'information est capable d'apporter cette garantie et
méme si cela peut paraitre plus long, il faudrait éviter toute systémati-
sation de programmes, toutes contraintes ou obligations.

Somme toute, le défi est de tirer le maximum des nouvelles
connaissances en génétique tout en continuant a considérer la person-
ne et non ses genes, le malade et non le géne qui cause sa maladie, la
famille et non les genes défectueux qui s'y retrouvent. L'information
génétique ne change rien a la valeur méme de la personne.

Richard Gagné, médecin généticien
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BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.

INTRODUCTION

par

Marcel J. Mélangon
Président, comité organisateur
Directeur, Le GENETHIQ
Daniel Larouche
Coprésident, comité organisateur
Régie régionale de la santé et des services sociaux (02)

Retour a la table des matiéres

Quelles sont les questions éthiques et sociales qui se posent priori-
tairement aux chercheurs, aux intervenants, aux décideurs et aux ci-
toyens dans une région fortement engagée face aux maladies hérédi-
taires ? Cet ouvrage collectif les souléve et tente d'y répondre pour le
Saguenay-Lac-Saint-Jean.

Bioéethique et génetique : une réflexion collective est un ouvrage
dont la portée est a la fois régionale et transrégionale. Régionale, car il
présente la démarche conjointe de personnes oeuvrant dans les sec-
teurs de l'intervention, de la recherche et de la décision sur des pro-
bléemes de génétique vécus ici et maintenant. Transrégionale, car il
rejoint par son contenu de grands probleémes éthiques et sociaux qui se
posent aussi ailleurs en génétique humaine. Cet ouvrage de réflexion
collective contribue ainsi a la réflexion internationale en bioéthique et
génétique.
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UN SEMINAIRE REGIONAL

Au Saguenay-Lac-Saint-Jean, comme ailleurs au Québec, les ma-
ladies héréditaires ne constituent qu'une fraction de I'ensemble des
problémes de santé. Certaines maladies héréditaires présentent cepen-
dant dans la région une forte prévalence alors que d'autres, plus cou-
rantes ailleurs, ne s'y manifestent a peu pres pas.

Pour les personnes atteintes et leur famille, de méme que pour la
société en général, ces problémes constituent une préoccupation ma-
jeure et constante. Le phénomene de génétique des populations revét,
outre les aspects cliniques, une dimension éthique et sociale indénia-
ble.

[18]

Comment les personnes ou les organismes engagés dans la recher-
che l'intervention ou la décision percoivent-ils les maladies héréditai-
res dans leur région ? Quelles sont leurs préoccupations professionnel-
les, individuelles et sociales en regard de leur expérience ? Quels sont
les problémes ou enjeux d'ordre éthique auxquels ils sont confrontés
dans leur sphére d'activité ? Quelles solutions envisagent-ils ?

C'est autour de ce questionnement que s'est tenu en 1993 un sémi-
naire régional a Chicoutimi. Il était parrainé par le Groupe de recher-
che en génétique et éthique du Québec (le GENETHIQ) *, par ses
deux partenaires de recherche, la Régie régionale de la santé et des
services sociaux (la RRSSS), le Groupe aide aux enfants tyrosinémi-
ques du Québec (le GAETQ), ainsi que par la Société canadienne de
bioéthique.

Ce séminaire en ¢thique multidisciplinaire a réuni autour d'une ta-
ble de réflexion et d'échange, pour la premicre fois, diverses person-
nes ou représentants d'organismes directement engages dans la re-
cherche, l'intervention ou la décision touchant les maladies héréditai-
res : médecins, historiens, infirmiéres, philosophes, sociologues, in-
tervenants sociaux, administrateurs, décideurs, parents et citoyens. Le
premier objectif était de favoriser la réflexion et I'échange du point de

* Le GENETHIQ a son siége social au Collége de Chicoutimi.
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vue de I'éthique ; le second était d'établir un état de la question sur les
priorités éthiques professionnelles ou sociales, actuelles et futures, en
regard des maladies héréditaires au Saguenay - Lac-Saint-Jean. Dans
cette perspective, le nombre de participants (la liste figure a la fin de
I'ouvrage) a été volontairement limité par le comité organisateur. De
plus, a l'exception de quelques personnes parrainant le séminaire ou
invitées a titre spécial, tous les participants étaient de cette région.

[19]

LES ACTES DU SEMINAIRE

L'ouvrage présente le texte des communications données lors du
séminaire régional. Ces textes n'étaient pas destinés initialement a la
publication. Cependant, il est vite apparu évident qu'ils devaient étre
publiés afin que cette réflexion multidisciplinaire puisse étre diffusée,
partagée, et qu'elle puisse contribuer a l'avancement de la réflexion
transrégionale en génétique.

A cet égard, les exposés présentent certaines caractéristiques qu'il
convient de souligner. Il s'agit d'abord de textes de réflexion et non
d'articles « scientifiques » comme on peut en lire dans des revues ou
ouvrages spécialisés. De plus, les chapitres sont relativement brefs,
car dix minutes de présentation étaient allouées a chaque communica-
teur. Enfin, nous avons demandé¢ aux auteurs de préserver le plus pos-
sible leur texte original.

L'ouvrage s'articule autour de trois axes. La premiere partie du vo-
lume comprend cinqg chapitres émanant de chercheurs. Les six chapi-
tres de la seconde partie ont trait a l'intervention sous ses différentes
modalités. Les quatre chapitres de la troisiéme partie donnent la paro-
le aux personnes atteintes et aux citoyens. Le dernier chapitre de 1'ou-
vrage (B. Leclerc) est 1'un des plus importants puisqu'il dresse une
synthése a la fois des exposés et des discussions du séminaire : les
points de consensus, les points de vue majoritaires et les questions a
débattre.

Le séminaire régional a donné lieu a un premier rassemblement
d'interlocuteurs majeurs du Saguenay-Lac-Saint-Jean et a la publica-
tion de leur réflexion collective en bioéthique. Lieu d'échanges, de



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 19

concertation et d'expression de points de vue différents, ce séminaire
et ce volume témoignent d'un esprit démocratique face a un phénome-
ne particulier en génétique des populations, celui des maladies geénéti-
ques dans une région donnée. Cet ouvrage peut contribuer a enrichir le
débat face a [20] donnée. Cet ouvrage peut contribuer a enrichir le
debat face a I'élaboration de politiques et a la formulation de normes
juridiques et €thiques pour la société québécoise comme pour toute
société. Fruit de la réflexion d'un milieu spécifique, il est d'une portée
plus large par son contenu et par le caractere universel de la probléma-
tique abordée.

Marcel J. Mélangon Daniel Larouche
Président, comité organisateur Coprésident, comité organisateur
Directeur, Le GENETHIQ Régie régionale de la santé et des

services sociaux (02)
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[21]

BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.

ALLOCUTION D’OUVERTURE

au premier Séminaire régional en bioéthique
(Chicoutimi, le 23 avril 1993)

Louis-Philippe Thibault

Associé¢e au Groupe de recherche en génétique et éthique du Qué-
bec, au Groupe aide aux enfants tyrosinémiques du Québec et a la So-
ciété canadienne de bioéthique, la Régie régionale de la santé et des
services sociaux du Saguenay-Lac-Saint-Jean est heureuse de vous
accueillir et vous souhaite un franc succes au terme de vos délibéra-
tions.

Fondamentalement, la Régie régionale existe pour actualiser une
réforme axée sur les citoyens, leurs besoins et les services qu'ils re-
quierent afin qu'ils atteignent un meilleur état de santé et un meilleur
niveau de bien-étre ; c'est le point de départ de notre intérét et de notre
engagement dans I'organisation de ce séminaire.

La Régie régionale a, nous l'espérons, un grand avenir devant elle ;
elle n'a cependant pas de passé par rapport a l'activité d'aujourd'hui.
Cependant, nous sommes heureux d'avoir contribué, avec nos parte-
naires, a vous rassembler et nous sommes tout a fait disposé€s a nous
mettre a I'écoute des probléemes de bioéthique liés notamment a la pra-
tique médicale et aux voies de solutions envisageables.

Chaque intervenant et chaque intervenante qui fera part de sa vi-
sion personnelle sur la bioéthique en vue d'une réflexion collective en
génétique humaine apportera une contribution significative au progres
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vers une société plus soucieuse de la santé et du mieux-Etre de la po-
pulation et des individus qui la composent.

Le fait que vous soyez largement engagés dans le secteur [22] de la
recherche, de l'intervention ou de la décision dans le domaine des ma-
ladies héréditaires témoigne de l'intérét que vous portez a des mala-
dies et a des problématiques liées a la génétique humaine qui affectent
particulierement notre région. Que vous soyez déterminés a y réfléchir
collectivement sous l'angle de la bioéthique m'apparait un événement
important. Cette réflexion sera particuliérement utile a tous ceux qui
veulent que les services dispensés aux citoyens atteints de ces mala-
dies puissent étre rendus plus humainement, dans le respect des indi-
vidus et de notre société.

Je voudrais enfin souligner 1'apport exceptionnel de M. Marcel
Mélancon, du groupe GENETHIQ, & l'organisation de ce colloque,
ainsi que la contribution inestimable de ses collégues du comité orga-
nisateur.

Louis-Philippe Thibault
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BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.
Premiere partie. LES CHERCHEURS

Chapitre 1

Le dépistage des porteurs sains
de genes récessifs :
considerations ethiques

Marcel J. Mélancon

Retour a la table des mati€res

Le dépistage des porteurs sains de genes récessifs deléteres (por-
teurs hétérozygotes) sera probablement un des enjeux éthiques et so-
ciaux prioritaires dans le domaine de l'intervention génétique aupres
des individus, des familles ou des populations. C'est ce qui ressort de
mon engagement dans la recherche en bioéthique et en génétique. Ma
contribution a la réflexion collective d'aujourd'hui portera donc sur
cette question du dépistage des porteurs.

PRIORITE DE LA QUESTION

Quatre raisons militent en faveur de la priorité
de la question du dépistage des porteurs

La premiére raison concerne I'état de la situation actuelle pour la
fibrose kystique. Celle-ci est une maladie paradigmatique qui peut
servir de modele pour le dépistage d'autres maladies récessives. Elle
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est la maladie génétique la plus commune dans la race blanche ou en-
viron une personne sur 25 serait porteuse du géne. La découverte du
gene en 1989, et l'identification de plus de 200 mutations du gene,
donnent l'occasion d'entreprendre des programmes de dépistage des
porteurs dans la population en général. Des études pilotes et des dépis-
tages sont d¢ja effectués. Divers modeles de dépistage ont récemment
¢té rapportés et discutés : le dépistage avant la grossesse, des le dia-
gnostic de la grossesse ou durant la grossesse, et trés récemment le
diagnostic de la fibrose kystique chez des embryons avant I'implanta-
tion, suite a la fécondation in vitro, d'ou la possibilité de dépistage
embryonnaire. Deux principaux courants de pensée se sont démarqués
depuis 1989. L'un soutient que des programmes de dépistage systéma-
tique devraient [24] commencer et que le dépistage devrait étre un
service offert aux populations. L'autre soutient que de tels program-
mes sont prématurés : il faudrait attendre l'identification de presque
toutes les mutations, conduire des études pilotes, réfléchir sur I'oppor-
tunité, les objectifs et le bien-fondé de tels dépistages. Je me situe
dans ce deuxiéme courant de pensée.

La seconde raison qui fait considérer le dépistage des porteurs
comme une question ¢thique et sociale prioritaire concerne le pro-
gramme de cartographie et de séquencage du génome humain (projet
HUGO). 11 généralisera trés certainement, dans un avenir plus ou
moins rapproché, la situation qui prévaut actuellement pour la fibrose
kystique et 1'étendra a quantité d'autres maladies. En effet, les progres
des connaissances en génétique moléculaire et le développement des
technologies qui en découleront conduiront a I'identification des génes
déléteres et au développement de tests génétiques fiables pour dépister
la plupart, sinon toutes les maladies récessives connues.

Une troisiéme raison a trait a la mise en place progressive d'infras-
tructures informatiques qui permettent et permettront la cueillette, la
conservation, voire la centralisation des données génétiques. Ces in-
frastructures pourraient faciliter la réalisation de programmes d'identi-
fication et d'intervention aupres des individus, des familles et des po-
pulations atteintes ou a risque de maladies héréditaires.

Quatriémement, la problématique éthique et sociale du depistage
des maladies récessives est nettement différente de celle des maladies
dominantes, par exemple la chorée de Huntington ; dans ce dernier
cas, le porteur du gene déficient est toujours atteint, quel que soit le
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degré d'expression de la maladie, méme s'il n'en manifeste pas encore
les symptdmes. Le but principal du dépistage est alors d'offrir des trai-
tements curatifs ou palliatifs au patient. Par contre, dans les maladies
récessives (telle la mucoviscidose ou fibrose kystique), un [25] por-
teur (homme ou femme) d'un géne déficient est dit porteur hétérozy-
gote. Il est asymptomatique et ne sera jamais malade, puisqu'il posse-
de une copie saine du gene. Il risque cependant de transmettre une fois
sur deux le géne a sa descendance. Le but du dépistage des porteurs
hétérozygotes n'est donc pas thérapeutique mais préventif : informer
les individus de leur condition pour qu'ils puissent faire des choix de
reproduction éclairés face aux générations futures, et diminuer le taux
d'incidence de la maladie en société, en évitant de transmettre le geéne.
Ce n'est donc pas l'individu lui-méme, mais les générations futures et
la société qui bénéficieront du dépistage.

Bref, pour ces quatre raisons, la question du dépistage des porteurs
de geénes récessifs m'apparait étre I'une des questions €thiques priori-
taires en génétique médicale, et particuliecrement au Saguenay-Lac-
Saint-Jean. Aussi je voudrais présenter les considérations et positions
suivantes.

Le dépistage des porteurs peut se faire a deux niveaux, celui d'une
population et celui de la famille a risque. Quelle approche privilégier,
celle de la macro-échelle ou celle de la micro-échelle ?

LES DEPISTAGES DANS LA POPULATION

Rappelons qu'un dépistage génétique systématique est un proces-
sus d'envergure qui consiste a identifier, par diverses méthodes, de
facon planifiée et structurée, sur une échelle plus ou moins grande,
des personnes ou catégories de personnes atteintes ou susceptibles
d'étre atteintes d'une maladie génétique (qu'elles en manifestent ou
non les symptdmes) et qui risquent de transmettre le géne a la descen-
dance. Selon l'ampleur, le dépistage peut €tre national, provincial ou
régional. Le moment du dépistage peut varier (dépistage prénatal,
néonatal, chez les enfants, chez les adultes). Enfin, le dépistage peut
étre fait sur demande ou €tre proposé€.

[26]
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Les programmes de dépistage systématique des porteurs, réalisés
sur une macro-échelle, comportent des risques majeurs pour les indi-
vidus et les populations dépistées. L'expérience des années 1960 et
1970 aux Etats-Unis, notamment, pour l'anémie falciforme chez les
Noirs, la phénylcétonurie, la maladie de Tay-Sachs chez les Juifs, 1'a
démontré. Ces risques ont trait au consentement libre et éclairé, aux
erreurs de diagnostic, a la confidentialité et a la vie privée, a la dis-
crimination face a l'emploi et aux assurances, a la stigmatisation so-
ciale des porteurs, a 1'absence de suivi en conseil génétique, aux dé-
couvertes fortuites telles la non-paternité. A la suite de cette expérien-
ce, des lignes directrices ont été élaborées aux Etats-Unis : celles du
Hastings Center (1972), de la National Academy of Sciences (1975),
de la President's Commission (1983). Elles ont formulé des principes
directeurs pour juger de la valeur éthique et sociale des objectifs, de
l'organisation et de la réalisation des dépistages génétiques.

Ces risques passés, inhérents a tout programme de dépistage sys-
tématique dans les populations, sont toujours présents et les erreurs du
passé pourraient se répéter. Ces risques sont méme amplifiés dans le
nouveau contexte €conomique, technologique et social des années
1990. Mentionnons trois domaines.

Un premier risque a trait aux pressions €conomiques. La fin de
I'Etat providence a conduit & une période de récession qui améne les
pays bien nantis a effectuer des compressions budgétaires dans le sec-
teur de la santé. Il est possible que des pressions économiques s'exer-
cent sur les décideurs politiques pour que soient entrepris des dépista-
ges systématiques de porteurs afin de réduire le colit des maladies hé-
réditaires. De plus, des intéréts financiers, notamment ceux des com-
pagnies pharmaceutiques, peuvent exercer des pressions pour le dépis-
tage des porteurs dans les populations.

Un second risque est li¢ a la recherche en génétique qui [27] s'est
accélérée depuis trente ans. Dans quelle mesure des chercheurs ou des
centres de recherche n'influenceraient-ils pas les politiques sociales
avec l'objectif de la recherche épidémiologique dans les populations ?

Un troisieéme risque concerne le développement de 1'informatique.
L'informatisation et la centralisation des données génétiques sur les
individus, les familles et les populations accroissent les risques pour la
confidentialité et la vie privée. Les échanges entre chercheurs et cen-



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 26

tres de recherche posent de fagon aigué la question de l'accés a 1'in-
formation génétique et de son contrdle. Les compagnies d'assurances
et les employeurs auraient des intéréts a accéder d'une facon ou d'une
autre a ces informations ; des publications récentes attirent 1'attention
sur la discrimination génétique possible face a l'emploi et a l'assuran-
ce.

Bref, les programmes de dépistage systématique des porteurs dans
les populations poseront des questions éthiques, juridiques et sociales
de plus en plus cruciales. Face aux risques qu'ils comportent, le dépis-
tage intra-familial est a privilégier.

LE DEPISTAGE INTRA-FAMILIAL

Le dépistage intra-familial se situe a une micro-échelle, celle de la
famille nucléaire ou étendue. L'approche du cas par cas, famille par
famille, est le lieu de relations humaines tandis que 'approche collec-
tive donne lieu a I'anonymat et a la multiplicité des intervenants. Les
rapports interpersonnels, concernés dans la relation médecin-patient-
famille, offrent la meilleure protection contre divers risques person-
nels et sociaux liés au dépistage. Cette approche intra-familiale assure
la primauté du bien du patient, protege mieux l'autonomie des person-
nes, le consentement libre et éclairé, et le controle de l'information
genétique en regard de I'emploi et de I'assurance. Au plan pratique, le
nombre réduit de personnes favorise la qualité et [28] l'interprétation
des tests, l'acces aux ressources de santé, I'aide et le suivi en conseil
geénétique, et la solution des problémes liés aux découvertes fortuites,
telle la non-paternitg.

LE DEPISTAGE SUR DEMANDE
ET LE DEPISTAGE PROPOSE

Dans 1'état actuel des choses (trés grande fiabilité des tests pour la
fibrose kystique), suite au diagnostic positif d'un enfant dans un cou-
ple, il reléve de la responsabilité¢ professionnelle du médecin d'indi-
quer au couple qu'il serait important d'informer les autres membres de
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la famille (la parenté) de l'existence des tests de porteurs et de leurs
avantages pour connaitre, s'ils le souhaitent, leur statut génétique en
regard de leur descendance potentielle. Le dépistage peut cependant
s'opérationnaliser de deux fagons : il peut étre « proposé » ou « sur
demande ».

Dans un dépistage « proposé », l'initiative reléve du médecin et de
son équipe. Ils peuvent, s'ils découvrent la présence d'un enfant atteint
dans un couple, contacter directement les membres de la parenté, sans
passer par l'intermédiaire de ce couple, pour offrir des tests de dépis-
tage de porteurs ades personnes qui ne les ont pas demandés et qui
pourraient en étre perturbées. La relation de confidentialité avec le
malade et ses parents, le respect de la vie privée, le risque de susciter
divers problémes (familiaux ou autres) occasionnés lors d'un dépistage
non demandé, empéchent une équipe médicale de contacter directe-
ment les membres de la parenté. A l'extréme, une éventuelle pratique
de « harcelement génétique » dans les familles, au nom de la solidarité
génétique intra-familiale, ou par souci de diminuer le taux d'incidence
de la maladie dans une population, serait inacceptable.

Dans un dépistage « sur demande », par contre, la démarche
consiste a faire informer les membres de la parenté, par I'entremise du
couple, de la possibilité du risque génétique et de l'existence de tests
de porteurs. Si ce couple néglige, omet [29] ou refuse de servir d'in-
termédiaire, il serait inacceptable de passer outre, ce qui est une ga-
rantie nécessaire pour la protection de la confidentialité et de la vie
privée des familles. Dans 1'éventualité ou ils sont informés par le cou-
ple, les membres de la parenté contactent alors le médecin lorsqu'ils
sont préts a subir ces tests. Le médecin doit cependant étre conscient
qu'il fait face a une nouvelle catégorie de « patients », les porteurs hé-
térozygotes, qui ne sont ni ne seront malades. Ces patients sont des
personnes bien portantes qui, bien qu'éveillées a la présence de la ma-
ladie dans leur parenté, ne s'attendent probablement pas a étre éven-
tuellement diagnostiquées porteurs. En cas de diagnostic positif,
1'équipe médicale doit étre en mesure d'assurer l'aide et le suivi appro-
priés a leur condition de porteurs, et de gérer les hasards liés au dépis-
tage (par exemple la non-paternité). Il en serait ainsi pour des indivi-
dus informés, dans des régions ou groupes ethniques a risque, qui dé-
cideraient de subir les tests de porteurs pour une maladie récessive
donnée, telle la fibrose kystique.
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Dans le dépistage intra-familial sur demande, la relation médecin-
patient-famille préserve mieux les enfants et les adolescents, compara-
tivement aux dépistages dans la population. En 1972 dé¢ja, on s'inter-
rogeait sur le dépistage d'enfants d'age préscolaire ou de préadoles-
cents ou adolescents. Ce dépistage crée un probléme psychologique
particulier, celui de l'atteinte a 1''mage de soi. Les adolescents sont
déja aux prises avec les problemes liés a 1'adolescence (recherche
d'identité, sexualité, insertion sociale, etc), et la reproduction ne cons-
titue pas une priorité. Dans I'éventualité ou ils seraient diagnostiqués
porteurs, ils seraient confrontés a un probléme additionnel, celui d'as-
sumer leur statut génétique de porteurs. De plus, divers auteurs attirent
l'attention sur le risque de discrimination, notamment a I'école. Cer-
tains soutiennent méme que l'utilisation, chez les enfants, de techni-
ques de dépistage systématique dans des populations, dans des buts
autres que thérapeutiques, notamment pour la recherche, est contraire
aux principes de la Déclaration de Helsinki.

[30]
CONCLUSION

A 1a suite de l'expérience passée des dépistages génétiques, et face
aux nouveaux risques liés au dépistage des porteurs sains de geénes
récessifs déléteres (porteurs hétérozygotes), quatre conclusions se dé-
gagent.

Les programmes de dépistage systématique des porteurs hétérozy-
gotes dans la population en général ou dans les populations a risque
comportent des risques qui se sont accrus depuis les années 1960. Fa-
ce a ces risques, l'approche privilégiée, au plan clinique, déontologi-
que et éthique, est le dépistage des porteurs qui s'effectue a l'intérieur
de la famille ou la maladie est présente. Ce dépistage doit étre précédé
notamment d'une information et d'une éducation adéquates sur la pos-
sibilité de transmettre la maladie a la descendance. Dans tous les cas,
le test de porteur doit étre assumé librement par des personnes éclai-
rées.

Tout dépistage des porteurs hétérozygotes qui s'effectuerait dans
un contexte autre que familial, et sans la présence de la maladie dans
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la famille (sans indication médicale formelle), constituerait une pro-
blématique clinique, déontologique et éthique radicalement différente
du dépistage intra-familial.

Le dépistage intra-familial, effectu¢ dans la relation médecin-
patient-famille, constitue 1'approche la plus sécuritaire pour les indivi-
dus et les familles, face aux risques liés au dépistage des porteurs hé-
térozygotes.

Marcel J. Mélancon

[31]
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BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.
Premiere partie. LES CHERCHEURS

Chapitre 2

Les problemes de droit et d'e¢thique
relies a I'exploitation d'un fichier
de population a des fins genétiques

Gérard BOUCHARD

LE FICHIER BALSAC
ET LE PROTOCOLE DE CONFIDENTIALITE
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Les travaux du Centre interuniversitaire de recherches sur les po-
pulations (SOREP) ! comportent quatre volets, dont 1'un a pour objet
les maladies héréditaires ou a composante génétique. Dans ce dernier
volet, les recherches vont de la démographie historique a 1'épidémio-
logie génétique et elles sont appuyées soit sur des données démogra-
phiques et généalogiques (fichier de population BALSAC), soit sur
des données de biologie moléculaire, soit sur des données cliniques au
sens strict. Des questions d'ordre éthique et juridique se posent dans
chacune de ces trois directions puisque, dans tous les cas, les cher-
cheurs doivent traiter des données nominatives et confidentielles.

Ce Centre est une initiative conjointe de quatre universités liées par une enten-
te de coopération ; les institutions participantes sont 1'Université Laval, I'uni-
versité McGill, l'université de Montréal et I'Université¢ du Québec a Chicouti-
mi.
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On devine aisément que ces questions sont nombreuses, souvent
trés complexes, et qu'elles présentent des dimensions variées. Il est
impossible d'en faire un survol complet dans le cadre de ce trop bref
article qui s'en tiendra a trois types de problémes, reliés a a) la prove-
nance des données, b) leur utilisation, ¢) leur diffusion. Encore I3,
quelques questions de fond seront privilégiées. Elles ont trait a :

[34]

- la difficulté de vérifier la 1égalité de certains transferts (vers SO-
REP, pour fins de recherche) de données moléculaires et cliniques en
I'absence du consentement des individus concernés, cette difficulté
tenant principalement a des législations parfois imprécises, parfois
concurrentes, souvent changeantes ;

- I'obligation qui est faite a SOREP de contrdler les modes d'utili-
sation des données par les chercheur(e)s, de maniére a garantir leur
conformité par rapport aux législations existantes et a la réglementa-
tion entourant l'exploitation du fichier BALSAC (protocole de confi-
dentialité en vigueur depuis 1977 et périodiquement refondu) ;

- la menace de stigmatisation des populations ou sous-populations
faisant 'objet des travaux de recherche, d'ou la nécessité de plus en
plus manifeste d'une sorte de code d'é¢thique ou d'une politique de dif-
fusion qui serait appliquée par I'ensemble de la communauté scientifi-
que et par les divers groupes d'intervenants en mati¢re de maladies
héréditaires.

Avant d'aborder les trois questions qui viennent d'étre mention-
nées, il est utile de rappeler que le fichier de population BALSAC est
une banque de données nominatives informatisées a l'aide de laquelle
on peut accéder aux biographies familiales et aux arbres généalogi-
ques, l'ordinateur créant lui-méme les liens entre individus et entre
dossiers 2. Complété pour la région du Saguenay, BALSAC est pré-
sentement en cours d'extension a l'ensemble des régions du Québec
pour les XIXe et XXe siecles. Par ailleurs, le développement et 1'ex-

2 On trouvera des informations plus détaillées dans C. Bouchard, R. Roy, B.
Casgrain (1985), G. Bouchard et alL (1989).
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ploitation du fichier sont régis par un protocole de confidentialité. Ce
protocole a été¢ implanté en 1977 et, depuis, il a fait 1'objet de deux
refontes (une troisieme est en cours sous la direction de Jean Goulet,
professeur a la faculté de droit de 1'Université Laval). Ce cadre d'opé-
ration se compose d'un [35] ensemble de directives instituant diverses
restrictions et protections de nature physique (acceés a des locaux,
etc.), technique (logiciels, systemes de gestion des données informati-
ques), contractuelle (assermentations et autres), institutionnelle (ins-
tances universitaires, Commission d'acces a l'information du Québec).
Sans entrer dans les détails 3, mentionnons quelques points essentiels
de ce protocole :

- Les quatre universités partenaires sont copropriétaires de la ban-
que de données et responsables de son exploitation. Elles ont confi¢ a
SOREP le soin d'en assurer la gestion dans le respect du protocole de
confidentialité ;

- Les chercheurs (incluant la direction de SOREP) ne décident pas
eux-mémes de l'acceés au fichier et de l'utilisation des données. Ces
autorisations ne peuvent étre accordées que par des instances externes
(Comité institutionnel de déontologie, Secrétariat général de 1'Univer-
sit¢ du Québec a Chicoutimi) apres un examen préliminaire des requé-
tes par un Comité de contrdle relevant de SOREP ;

- Aprés autorisation, les chercheurs, usagers du fichier, sont asser-
mentés et prennent par contrats divers engagements de confidentiali-
té 4. Ces contrats sont assortis de pénalités en cas de non-respect ;

- SOREP, par le biais de son Comité de controle, exerce une fonc-
tion de surveillance visant a vérifier 'application du protocole ;

- En derniére instance, parce qu'il est de nature publique, le fichier
BALSAC releve de la Commission d'acces a l'information [36] du
Québec. Tous les travaux de SOREP ont été soumis a cette Commis-
sion qui les a approuves.

L'application du protocole se heurte toutefois a diverses difficultés
que nous allons maintenant aborder.

3 Voir le document I-C49 de SOREP. Aussi, G. Bouchard (1992).
4 Les modéles de contrats sont annexés au document [-C-49.
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LA PROVENANCE DES DONNEES

Chaque fois qu'il est possible, les données nominatives transmises
a SOREP pour fins de recherches sont assorties du consentement des
individus concernés. Cette situation est évidemment la plus sire et
c'est celle qui est recherchée, de préférence. Toutefois, il n'est pas tou-
jours possible d'obtenir ce consentement ; c'est le cas, par exemple,
lorsque les corpus de données sont trop gros ou lorsqu'une recherche
est entreprise a posteriori, a l'aide d'archives hospitaliéres. En ce qui
concerne les données médicales, trois cas peuvent alors se présenter :

Données provenant d'établissements publics de soins

Dans ce premier cas, la Loi sur les services de santé et les services
sociaux contient une disposition d'exception (article 19) qui prévoit
des modalités d'accés aux données pour fins de recherche. Une autori-
sation peut alors étre accordée par la personne responsable de la direc-
tion des services professionnels de 1'établissement 5. Par ailleurs, les
articles 59 (paragr. 5) et 125 de la Loi sur 'acces aux documents des
organismes publics et sur la protection des renseignements personnels
prévoient une disposition du méme genre (L.R.Q., c.A-2.1).

On se trouve donc ici en terrain sir, bien balisé par la législation.
[37]

Données provenant de cabinets privés

Ce deuxiéme type de transfert de données nominatives en l'absence
du consentement des intéressé(e)s reléve du code de déontologie de la
Corporation professionnelle des médecins du Québec (R.R.Q.c.M-9,
r-4) . Ici, en principe, l'accord du patient est requis (articles 2.03.28,

5 Cet article est en vigueur depuis le ler octobre 1992 ; il reprend presque inté-
gralement l'article 7 de l'ancienne loi (L.Q. 1991, c. 42. Décret 1468-92, 30
septembre 1992, G.0.Q., I1. 6149).

6 Extrait du Recueil des lois et réglements. Code de déontologie (nous citons
d'aprés I'édition d'avril 1989).
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2.03.29). D'une fagon générale, le médecin doit protéger la confiden-
tialité¢ des informations qui lui ont été transmises par le (la) patient(e)
(article 3.03). Cependant, le code ouvre la porte a des dérogations par
le médecin « lorsqu'il y a une raison impérative et juste ayant trait a la
santé du patient ou de son entourage », ou « lorsque la loi 'y autori-
se » (article 3.04).

On peut penser que les transferts pour fins de recherche se trouvent
ainsi encadrés juridiquement, au moins d'une manicre indirecte. On
voit cependant que cette situation n'est pas aussi nette que la premicre.
Le projet de loi 68, présentement a 1'étude a 1'Assemblée nationale du
Québec, pourra remédier a cette lacune puisqu'il prévoit instituer la
aussi une disposition dérogatoire semblable a celle qui existe pour les
données des établissements.

Données provenant de cliniques

Les choses sont encore un peu moins nettes lorsque des cliniques
sont concernées. L'ambiguité vient de la diversité des configurations
entendues par le vocable « clinique ». A un bout de I'éventail, il peut
s'agir d'un sous-ensemble d'un établissement ; a l'autre extréme, la cli-
nique peut étre assimilable juridiquement a un cabinet prive. Parmi les
criteres permettant de trancher, il faut citer au premier rang : la res-
ponsabilité de la garde et de la gestion des dossiers, la localisation de
la clinique (1a ou sont posés les actes médicaux), le degré d'engage-
ment (financier ou autre) de 1'établissement dans son fonctionnement.
Cette discussion peut sembler trés académique ; [38] pour SOREP,
elle comporte une implication trés concrete : quand y a-t-il obligation
de se prémunir d'une autorisation de la direction des services profes-
sionnels ? Et, en définitive, qui est responsable de ces données confi-
dentielles ?

Dans le doute, la prudence incite sans doute a requérir dans tous
les cas l'aval de I'établissement.
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L'UTILISATION DES DONNEES

Une fois que les données se trouvent entre les mains des cher-
cheurs, leur caractére confidentiel est protégé par les engagements
contractuels auxquels ceux-ci sont liés. SOREP dispose de moyens de
contréle pour assurer le respect de ces engagements. Des transgres-
sions, il est vrai, peuvent survenir, ne serait-ce que par négligence. La
bonne foi des responsables peut aussi €tre trompée. Ceci dit, I'expé-
rience prouve que ces possibilités demeurent tres restreintes. Depuis
vingt ans en effet (la création du fichier BALSAC a débuté en 1972),
nous n'avons eu a déplorer que deux situations problémes. Dans cha-
que cas, SOREP a mis fin a sa collaboration avec 1'usager. En outre, il
importe de préciser que ces manquements au protocole ont pu étre de-
celés a l'interne ; ils n'ont pas donné lieu a des plaintes en provenance
du public et, a notre connaissance, ils n'ont pas entrainé de préjudice a
des individus. En ce sens, les interventions de SOREP dans ces deux
circonstances peuvent donc étre qualifiées de préventives.

En somme, l'expérience confirme que, dans des conditions strictes
de surveillance et de transparence ou l'institution universitaire se porte
garante des droits et intéréts de la population, il est possible d'exploi-
ter d'une maniére treés disciplinée une banque de données nominatives
comme le fichier BALSAC. SOREP en a fait la démonstration depuis
1972.

[39]

LA DIFFUSION DES RESULTATS

La diffusion des résultats de recherches sur les maladies héréditai-
res peut soulever des problémes éthiques de divers ordres, dont 1'un
mérite une attention particuliere dans le contexte saguenayen. Nous
nous référons ici a la diffusion d'informations aupres de médias spé-
cialisés, aupres de publics scientifiques réunis dans le cadre de collo-
ques, et plus encore aupres des médias de masse, ceux qui rejoignent
le grand public. Il importe d'étre sensibilisé & un probléme qui risque
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de prendre des proportions inquiétantes d'ici peu si l'on n'y porte pas
assez attention. Il s'agit du stéréotype trés négatif qui est en train de se
construire concernant les populations du Saguenay, de Charlevoix et,
a un moindre degré, de 1'Est du Québec. En effet, une image est en
voie de s'accréditer progressivement, selon laquelle ces populations
seraient les plus touchées globalement par le probleme des maladies
héréditaires parmi toutes les régions du Québec ou du Canada, sinon
de I'Amérique du Nord.

Ce phénomene provient des interventions répétées depuis quelques
années aupres des médias par divers intervenants du monde médical,
scientifique et autre, lesquelles tendent a établir ou a confirmer que les
populations concernées :

a) portent un fardeau génétique plus grand que les autres ;

b) se caractérisent par diverses prévalences et incidences (de
maladies héréditaires) qui sont les plus élevées au monde.

La répétition de ce type de messages par des personnes tres crédi-
bles a cause de leur statut professionnel en vient a faire probleme pour
trois raisons au moins. D'abord, le premier énoncé n'a pas été démon-
tré scientifiquement et doit donc étre tenu pour non fondé. il faudrait,
pour ce faire, comparer rigoureusement le fardeau génétique global de
la région du Saguenay, par exemple, avec celui des autres régions du
Québec et du Canada, ce qui n'a jamais été tenté. En deuxiéme [40]
lieu, dans toute population a effet fondateur, certains traits génétiques
sont amplifiés et sont plus visibles, d'autres sont atténués et retiennent
¢videmment moins l'attention. C'est le propre de I'effet fondateur : des
maladies rares ailleurs peuvent atteindre, dans ces populations, des
fréquences ¢élevées tandis que des maladies courantes peuvent y étre
virtuellement inexistantes. Il importe donc de faire ressortir les deux
faces de cette réalité qui n'est pas unique au Saguenay-Lac-Saint-Jean
(pensons, par exemple, aux pays scandinaves). En troisiéme lieu, une
illusion d'optique peut étre créée étant donné que, dans des popula-
tions comme celle du Saguenay, les génopathies ont été beaucoup
¢tudiées, sans doute plus qu'ailleurs; elles sont donc trés bien
connues.

En ce qui concerne le deuxiéme énoncé, c'est moins 1'exactitude
des résultats qui est en cause que les modalités de leur communication
aux médias de masse. L'audience de ces médias n'est pas celle des col-
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loques ou des séminaires spécialisés. Toutes sortes de distorsions sont
a craindre, par exemple cette opinion entendue de temps a autre, selon
laquelle il serait déconseillé d'épouser une personne originaire du Sa-
guenay ou de Charlevoix.

Ces remarques peuvent sembler alarmistes ; en fait, elles se veulent
surtout préventives. En ce qui concerne le Saguenay, des réactions
commencent a s'exprimer chez des personnes conscientes du stéréoty-
pe qui est en train de se répandre a 1'échelle du Québec. Il faut réaliser
aussi que ce qui est diffusé dans les médias régionaux est souvent re-
pris a 1'échelle nationale, et sous une forme amplifiée. Un sentiment
d'inquiétude, qui peut étre exagéré, commence aussi a prendre forme
dans la région. Il serait injuste que, dans cinq ou dix ans, toute une
population ait a souffrir d'un important préjudice a cause de travaux
scientifiques auxquels elle s'est prétée généreusement. Et I'avenir de la
recherche elle-méme pourrait étre compromis si les chercheurs de-
vaient rencontrer de plus en plus d'hostilité aupres de cette population.

[41]

En tout ceci, il ne s'agit nullement de restreindre et encore moins
d'interrompre la collaboration avec les médias. Bien au contraire, il
faut plutot profiter de cette collaboration pour diffuser des apercus
justes et nuancés, en évitant toute forme de sensationnalisme et en
gardant a l'esprit les conséquences potentielles a long terme de ces
interventions. Dans cet esprit, nous proposons qu'un code d'éthique
soit ¢laboré a l'intention des intervenants régionaux (chercheurs, clini-
ciens, animateurs, gestionnaires, etc.). Ce code établirait essentielle-
ment quelques balises a respecter dans nos rapports avec les médias et
avec les milieux scientifiques. Chacun y adhérerait librement et, bien
slir, cet instrument pourrait étre transmis... aux médias.

Gérard Bouchard 7

7 L'auteur a largement bénéficié des précieux avis et informations qui lui ont été
fournis par MM. Guy Wells, avocat, Jean Goulet, professeur a la faculté de
droit de I'Université¢ Laval, Patrick Molinari, doyen de la facult¢ de droit de
I'Université de Montréal, et Mme Isabelle Panisset, recherchiste au Centre de
recherche en droit public de 1'Université¢ de Montréal.
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[42]
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BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.
Premiére partie. LES CHERCHEURS

Chapitre 3

Les maladies héreditaires
au Saguenay-Lac-Saint-Jean :
responsabilité individuelle
ou collective ?

Michel PERRON

INTRODUCTION

Retour a la table des matiéres

L'un des principaux objectifs de la génétique est de rendre compte
de deux propriétés essentielles des étre vivants, soit la diversité et
I'unité. Chaque individu est unique, présentant un ensemble de carac-
teres qui lui sont propres et qui constituent son phénotype : couleur
des yeux et des cheveux, forme du visage et des mains, etc. Mais en
méme temps, les individus d'une méme espéce possedent un certain
patrimoine génétique. Celui-ci est composé d'un ensemble d'unités
distinctes, les genes, formés des mémes substances chimiques de base.
Cette unité de structure des geénes fonde I'homogénéité génétique
d'une population.

Il ne doit faire aucun doute que les prévalences connues de plu-
sieurs maladies génétiques constituent, du point de vue de la santé pu-
blique, une problématique importante au Saguenay-Lac-Saint-Jean.
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En effet, on a pu estimer, par exemple, que quelque 13 a 15 nouveaux
cas de maladies récessives de méme que cinq nouveaux cas de dystro-
phie myotonique naissent chaque année dans cette région (De Braeke-
leer, 1990). Si I'on se place strictement du point de vue de la pratique
médicale et des ressources qui lui sont consacrées actuellement, les
maladies héréditaires engagent déja une part de la responsabilité col-
lective des Saguenéens (ennes) et des Jeannois (es).

Ainsi, la problématique d'une maladie héréditaire ne saurait étre
posée qu'en termes de rapports entre une personne atteinte (ou une
personne porteuse) et le spécialiste médical. Au contraire, une telle
problématique incarne plutdt les conditions d'une nouvelle médecine
que l'on qualifie maintenant de [44] « sociale et préventive,,. Cepen-
dant, mis a part les milieux spécialisés ou quelques débats en profon-
deur ont cours, le citoyen demeure encore peu familier avec I'ensem-
ble des questions soulevées par les découvertes en biologie et en géné-
tique. Le docteur Claude Laberge, généticien et président du Réseau
de médecine génétique du Québec, écrivait a ce propos : « L'impact de
la révolution biologique et du message anthropique qui en découle
doit se concilier dans une science de I'humain, dans une nouvelle an-
thropologie, avant de devenir un instrument médical. La médecine
s'occupe de maladie, I'anthropologie peut s'occuper de santé » (1985 :
229).

Voila un parti pris qui cadre bien avec la poursuite de mon propos
et avec la thése avancée. Deux grands thémes seront donc abordés
pour illustrer jusqu'a quel point la question de la responsabilité indivi-
duelle ne saurait étre dissociée de celle de la responsabilité collective,
lorsqu'on considere le décor épidémiologique et social dans lequel
s'expriment les maladies héréditaires au Saguenay-Lac-Saint-Jean.
D'abord, je voudrais illustrer, en prenant a t€émoin la dystrophie myo-
tonique (DM), qu'une maladie héréditaire, tout en constituant une
question médicale fort complexe, comporte aussi d'autres dimensions
(sociale, culturelle, économique). Ensuite, apres avoir dressé un court
bilan des efforts réalisés collectivement au Saguenay-Lac-Saint-Jean
pour mieux connaitre notre patrimoine génétique et organiser plus ef-
ficacement les services a la population, je proposerai quelques pistes
d'action futures inspirées par la prise en considération des implications
sociales du savoir-faire biomédical.
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Des services adaptés aux besoins des personnes atteintes ou a ris-
que : I'exemple de la dystrophie myotonique

Lorsqu'on dresse un inventaire du fardeau génétique d'une popula-
tion, on identifie en général les geénes défavorables les plus fréquents
et on comptabilise le nombre de cas ou ils se sont actualisés ; cepen-
dant on ne souligne pas toujours les maladies héréditaires dont la po-
pulation en question est totalement épargnée et celles dont la fréquen-
ce est tres rare. Pour [45] tant cette seconde liste est beaucoup plus
longue que la premicre. Chose slre cependant, a mesure que les limi-
tes de la connaissance seront repoussées, les inventaires pourront étre
de plus en plus exhaustifs. Aux maladies génétiques s'ajoutent déja les
maladies a susceptibilité génétique et, en cette maticre, I'on constate
que les progres sont extrémement rapides.

On se rendra compte de plus en plus que chaque population posse-
de son propre fardeau génétique. Pour comprendre de mieux en mieux
les mécanismes de diffusion de telles maladies, on ne peut se référer
qu'aux seuls facteurs génétiques. En effet, lorsqu'on pousse 1'analyse
de la situation particuliere d'une population, et particulierement lors-
qu'on examine en profondeur le décor épidémiologique d'une maladie
héréditaire spécifique, on découvre 1'intérét de se référer a plusieurs
champs disciplinaires, en incluant les sciences de 1'homme.

A ce titre, I'exemple de la dystrophie myotonique est fort révéla-
teur. Plusieurs textes publiés montrent bien comment des facteurs gé-
nétiques (mode de transmission), cliniques (apparition tardive), dé-
mographiques (fécondité, migration), socioculturels (sous-scolarité,
sous-emploi) et géographiques (concentration spatiale) ont favorisé la
diffusion de cette génopathie au Saguenay-Lac-Saint-Jean (Veillette
[et al.], 1992 ; Perron [et al.], 1989). A l'occasion de ce séminaire, je
voudrais insister particulierement sur un point, a savoir la facon dont
l'information a caractére social a pu guider 1'organisation des services
a la population. Se laissant questionner par les analyses socio-
geéographiques et y étant méme associ€ a certaines étapes, le milieu
médical s'est trouvé sensibilisé¢ a de nouvelles dimensions de la pro-
blématique de la dystrophie myotonique. Cette maladie apparaissant
comme un complexe socio-pathogeéne (Picheral, 1976), cela exige de
planifier les interventions en tenant davantage compte des caractéris-
tiques propres a la population atteinte et a la population a risque.
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En regard d'un tel complexe socio-pathogene, le milieu [46] médi-
cal doit savoir que les mécanismes habituels de I'offre et de la deman-
de de services sont nécessairement perturbés. L'enquéte que nous
avons réalisée aupres des malades a d'ailleurs montré que les person-
nes atteintes ont peu tendance a recourir aux services médicaux. L'age
tardif d'apparition des premiers symptomes et 1'évolution lente de la
maladie ne peuvent expliquer a eux seuls la faible consommation de
soins et de services. Il faut aussi considérer le fait que 1'isolement et la
faible intégration sociale des individus atteints doivent contribuer a
maintenir une distance culturelle entre les personnes concernées par
l'affection et le milieu médical. C'est dans un tel contexte qu'il faudra
situer la perception et l'interprétation des risques génétiques, de méme
que les attitudes a 1'égard du recours au diagnostic prédictif, a I'avor-
tement thérapeutique et méme, éventuellement, a la thérapie génique.

Concernant plus particulierement 1'utilisation des marqueurs géni-
ques pour le diagnostic moléculaire de la dystrophie myotonique, on
doit considérer, entre autres, les études réalisées en sociologie a partir
d'une théorie culturelle concernant la perception des risques reliés a la
santé. A propos des populations a risque pour le SIDA par exemple,
on a signalé des différences importantes entre les attitudes et les com-
portements des individus selon une typologie du groupe d'appartenan-
ce sociale. Dans le cas des personnes isolées, on signale des attitudes
plutot fatalistes et une tendance a la non-considération des valeurs vé-

hiculées par les intellectuels et les scientifiques (Douglas et Calvez,
1990).

Ainsi, 'offre de services médicaux doit étre planifiée en tenant
compte des caractéristiques propres a la population cible. Dans le cas
de la dystrophie myotonique au Saguenay-Lac-Saint-Jean, on peut
penser que l'action sanitaire préventive doit s'inspirer d'une approche
de type communautaire, apparentée a celle utilisée actuellement dans
le réseau des Centres locaux de services communautaires (CLSC). Le
défi posé au milieu médical par une affection telle que la dystrophie
myotonique [47] est de pouvoir coordonner d'assistance médico-
hospitaliere » et « le soutien communautaire », avec le souci d'offrir
des services qui tiennent compte du caractére endémique de ce désor-
dre génétique au Saguenay-Lac-Saint-Jean, tout en étant ajustés aux
caractéristiques des personnes atteintes ou a risque.



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 44

Recherche scientifique, services a la population
et responsabilités de la communauté

Abordons maintenant la question des services offerts a la popula-
tion régionale en matiere de prévention, de dépistage, de soins et de
réadaptation en ce qui touche les maladies héréditaires. Notre région
est-elle dotée des ressources adéquates compte tenu de la connaissan-
ce qu'elle a de son fardeau génétique ? Une telle question renvoie a
deux dimensions fort différentes des investissements collectifs dans ce
domaine, soit, d'une part, la recherche scientifique et, d'autre part, les
services s'adressant aux personnes et aux familles concernées.

S'il est une dimension de notre santé par laquelle notre région s'est
manifestée sur la scéne nationale et internationale, c'est sans doute
celle relice aux maladies héréditaires. La somme des connaissances
nouvelles émanant du Saguenay-Lac-Saint-Jean, portant sur les as-
pects démographiques, ¢épidémiologiques, cliniques et sociaux de cer-
taines maladies génétiques, représente un apport significatif. Il faut
saluer les efforts qui ont été consentis dans la région et reconnaitre
publiquement le travail inlassable de quelques pionniers, médecins ou
chercheurs, qui déploient des énergies considérables pour aider la col-
lectivité a mieux connaitre son patrimoine génétique.

Au chapitre des investissements collectifs effectués au Saguenay-
Lac-Saint-Jean en mati¢re de services a la population concernée, la
situation apparait moins reluisante. Prenons I'exemple des maladies
neuromusculaires. Pour prendre en charge la clientéle la plus impo-
sante au Canada (au prorata de la population) pour ce type de mala-
dies invalidantes, soit plus de 1000 malades, la Clinique des maladies
neuromusculaires de [48] 1'Hopital de Chicoutimi dispose d'a peine
3,5 postes. Pourtant, une analyse des besoins de la clientele, effectuée
sous la direction du docteur Jean Mathieu, a estimé a 16,5 le nombre
de postes nécessaires pour l'ensemble des programmes que devrait
offrir la Clinique. L'autre exemple touche les services médicaux spé-
cialisés en génétique. On peut s'étonner du fait qu'aucun généticien-
clinicien ne soit actuellement a l'ceuvre dans la région et que pour of-
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frir les services de conseil génétique, on ne dispose que d'une seule
conseillére a 'Hopital de Chicoutimi.

Pourtant, de nombreux efforts ont ét¢ déployés depuis une décen-
nie pour faire reconnaitre le statut particulier de la région en matiere
de santé génétique. Les interventions répétées de CORAMH et de plu-
sieurs spécialistes médicaux aupres du CRSSS ou du ministére de la
Santé¢ et des Services sociaux du Québec sont demeurées jusqu'a
maintenant sans réponse satisfaisante. Le Réseau de médecine généti-
que du Queébec, qui est structuré autour de composantes universitaires
(CHUL, CHUS, McGill, Universit¢ de Montréal), ne dispose pas, si
I'on fait exception des analyses de laboratoire pour le dépistage de cer-
taines maladies, de ressources suffisantes pour supporter de maniere
significative les services a offrir au Saguenay-Lac-Saint-Jean.

Nous devons l'affirmer clairement. Les services spécialisés pour
prendre en charge les maladies héréditaires ne constituent pas actuel-
lement une priorité. Les services en place sont nettement insuffisants,
compte tenu de la connaissance que nous avons de la situation, princi-
palement en ce qui touche la prévention, le dépistage et le suivi de la
clientele. Dans le cadre du bilan portant sur la santé et le bien-Etre de
la population du Saguenay-Lac-Saint-Jean, souhaitons que la Régie
régionale de la santé et des services sociaux se penche sérieusement
sur la question des maladies héréditaires. Quelques idées maitresses
pourraient guider la réflexion.

Premi¢rement, l'expertise dont dispose la population régionale,
[49] tant au niveau de la recherche scientifique qu'au niveau de la pra-
tique médicale, constitue déja un acquis a partir duquel on doit cons-
truire. Deuxiémement, l'approche communautaire qui s'est mise en
place autour de CORAMH constitue un mode¢le qu'il faut conserver a
tout prix. Parmi I'ensemble des stratégies privilégiées par CORAMH,
on peut retenir quelques exemples : d'abord, la mise sur pied de grou-
pes d'entraide pour les personnes atteintes et leur famille (Groupe
d'aide aux enfants tyrosinémiques du Québec et Association de la dys-
trophie musculaire) ; ensuite, I'organisation de colonies de vacances
qui, tout en constituant une expérience unique pour les campeurs eux-
mémes, permet un répit bien légitime a plusieurs familles.

Troisiemement, il apparait nécessaire de continuer a revendiquer
aupres des gouvernements des investissements publics plus significa-



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 46

tifs, en insistant sur le caractére distinctif de notre patrimoine généti-
que. En effet, si la population du Saguenay-Lac-Saint-Jean contribue,
a sa fagon, a la progression des connaissances en génétique des popu-
lations et méme en génétique moléculaire, je crois fermement qu'elle
n'en tire pas encore tous les avantages auxquels elle pourrait s'atten-
dre. Quatriemement, il faudra que le débat concernant la prise en
charge de notre santé collective trouve audience aupres de la popula-
tion. Il est temps de s'interroger sur l'intérét réel des citoyens pour tou-
tes ces questions et sur l'appui qu'ils sont disposés a offrir pour conso-
lider les efforts déployés dans la région en regard de la percée scienti-
fique en mati¢re de médecine génétique.

CONCLUSION

Compte tenu de la progression des connaissances en maticre de
génétique humaine, conduisant a I'identification continue de nouvelles
maladies génétiques ou de maladies a susceptibilité génétique, on doit
s'attendre au cours des prochaines années a une demande accrue et
surtout a une offre de services de plus en plus spécialisés et cofiteux.
Grace aux efforts scientifiques actuels, la pratique médicale se préoc-
cupe de plus en plus de [50] I'héritabilit¢ des maladies. Ainsi, nous
acquerrons progressivement une connaissance détaillée de notre far-
deau génétique. Cette connaissance permettra d'améliorer la qualité de
vie des individus et pourrait favoriser une fécondité exempte de cer-
taines manifestations pathologiques. On assiste actuellement a 1'élabo-
ration de stratégies publiques visant le développement et la mise en
place de services en médecine génétique. En Grande-Bretagne par
exemple, l'accent mis sur la médecine préventive dans le cadre du Na-
tional Health Service and Community Care Act favorise une médecine
génétique davantage adaptée aux régions et aux populations locales
(Harris, 1990). Au Québec, le Saguenay-Lac-Saint-Jean constitue un
exemple de population régionale qui pourrait expérimenter des appro-
ches originales pour le dépistage génétique en complémentarité avec
le Réseau de médecine génétique du Quebec. Les connaissances main-
tenant disponibles a propos de la dystrophie myotonique, par exemple,
permettent d'inventorier certaines implications concernant 1'offre et la
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demande de services, notamment le diagnostic a 1'aide de marqueurs
ou de sondes géniques.

En regard de la question des maladies héréditaires, j'ai la convic-
tion qu'il faudra accentuer les efforts pour démocratiser le débat. Dans
ce contexte, deux lignes d'action devraient retenir particuliérement
notre attention. Premi€rement, nous devons saisir l'importance de
mieux informer l'ensemble de la population et plus particulierement
les jeunes. La seconde ligne d'action vise a garder dans notre région
un droit de regard sur les recherches effectuées et sur les nouvelles
applications de la médecine génétique, si 1'on veut développer des fa-
cons de faire qui contribuent a améliorer la qualité de vie des citoyens,
tout en protégeant les plus faibles et en sauvegardant le droit a la dif-
férence. De plus, on doit viser a maintenir 1'engagement de plusieurs
organismes et institutions pour s'assurer de prendre en compte l'en-
semble des dimensions (médicale, psychologique, éthique, sociale)
que souléve inévitablement l'intervention en matieére de santé généti-
que.

Michel Perron

[51]
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La génétique humaine est une branche de la médecine et de la re-
cherche médicale qui est en pleine expansion. Elle comprend de nom-
breux domaines d'é¢tude, notamment la génétique moléculaire (biolo-
gie moléculaire), le conseil génétique, la génétique des populations, la
génétique biochimique, I'épidémiologie génétique. Parmi les recher-
ches qui sont réalisées en génétique, ce sont celles menées en généti-
que moléculaire qui ont le plus d'implications éthiques.

Depuis plusieurs années, ces recherches se sont concentrées sur la
recherche de polymorphismes, marqueurs de maladies héréditaires, et
ensuite sur la découverte des génes responsables de ces maladies. On
peut citer entre autres la fibrose kystique, I'hémophilie A, la dystro-
phie myotonique, la chorée de Huntington, I'hypercholestérolémie fa-
miliale, etc. Plus récemment, les recherches se sont aussi tournées
vers la découverte des genes de susceptibilité a diverses maladies mul-
tifactorielles comme le cancer, les maladies cardio-vasculaires, les
maladies psychiatriques (psychose maniaco-dépressive, encore appe-
lée maladie bipolaire, schizophrénie), la maladie d'Alzheimer, etc. On
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appelle maladie multifactorielle une maladie dans laquelle il y a inte-
raction de facteurs génétiques et environnementaux. Les facteurs gé-
nétiques sont des genes qui sont transmis de génération en génération
selon les lois de I'hérédité de Mendel et qui rendent les personnes qui
les portent plus susceptibles de développer la maladie ou plus résistan-
tes. A titre d'exemple, un géne de susceptibilité pour le cancer du sein
a ¢té localisé sur le chromosome 17, un autre pour le cancer du pou-
mon sur le chromosome 3 et un autre pour la maladie d'Alzheimer sur
le chromosome 21. Les facteurs environnementaux représentent tout
ce qui n'est pas génétique, c'est-a-dire 1'alimentation, le [54] mode de
vie, l'exposition aux agents physiques (UV par exemple) ou chimiques
(pesticides par exemple). Ces facteurs jouent le role de facteurs dé-
clenchants.

L'identification des génes de maladies héréditaires ou de suscepti-
bilit¢ aux maladies multifactorielles associée éventuellement a celle
de mutations spécifiques permet d'envisager la thérapie génique et le
dépistage des personnes atteintes et/ou porteuses avant ou apres la
naissance. D¢s lors, de nombreuses questions d'ordre éthique se po-
sent, questions auxquelles il faudra apporter des réponses dans un
avenir proche. Je ne discuterai pas ici des questions €thiques soule-
vées par la thérapie génique. Je m'en tiendrai donc aux seules ques-
tions reliées au dépistage.

Les questions concernant les maladies héréditaires font I'objet de
nombreux débats, notamment en ce qui concerne la fibrose kystique,
qui semble étre considérée par beaucoup de généticiens et d'éthiciens
comme une maladie « prototype ».

L'identification de la mutation la plus fréquente (AF508) avait fait
naitre I'espoir de dépister les porteurs de fibrose kystique avec une
grande efficacité. Cependant, a ce jour, plus de 200 mutations ont été
identifiées. Le dépistage des porteurs devient donc plus problémati-
que. En fait, dans la grande majorité des populations, il est tres diffici-
le de dépister 95 % des porteurs, ce qui est la limite inférieure accep-
tée par la plupart des épidémiologues pour entreprendre des dépista-
ges. Cette limite « scientifique » pratique s'ajoute aux problemes éthi-
ques que sont les conséquences psychologiques possibles a long terme
sur les personnes dépistées, les modifications éventuelles dans leur
choix de conjoint ou leur désir de reproduction, ou encore la nécessité
de suivi des personnes dépistées. On peut aussi se demander ce que
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ces personnes dépistées feront de I'information ainsi obtenue et si elles
en tiendront compte.

[55]

L'identification des mutations chez une personne atteinte de fibrose
kystique ainsi que chez ses parents permet un diagnostic prénatal sir,
par amniocentése ou biopsie chorionique, dans cette famille. Quelle
serait l'attitude des parents sachant que I'enfant a naitre est atteint de
fibrose kystique ? Opteraient-ils pour l'avortement thérapeutique ?
Décideraient-ils de mener la grossesse a terme ? Leur décision est
d'autant plus difficile a prendre que tous les groupes de recherche qui
¢tudient les relations entre le génotype et le phénotype constatent qu'il
existe de grandes variations dans les signes cliniques entre les familles
dans lesquelles on retrouve les mémes mutations mais aussi a l'inté-
rieur d'une méme fratrie. Il est des lors tres difficile d'informer les
couples car la combinaison de deux mutations peut entrainer une ma-
ladie de sévérité tres variable.

Les questions concernant les maladies multifactorielles n'ont pas
encore fait I'objet de réflexions trés approfondies. Le probléme est
plus compliqué du fait qu'une personne porteuse d'un gene de suscep-
tibilité a une maladie ne la développera pas nécessairement. Le déve-
loppement de la maladie dépendra éventuellement de ce que la per-
sonne est exposée ou non a un facteur environnemental la mettant plus
a risque. Si des tests de dépistage de ces genes deviennent disponibles,
on peut se demander quels seront leur impact sur l'assurabilité de ces
personnes et sur leurs possibilités d'emploi dans certains secteurs. Re-
fusera-t-on un jour un emploi a quelqu'un parce qu'il sera soumis a des
facteurs de risque pour une maladie qu'il est plus susceptible de déve-
lopper ? Pourrait-on contraindre des personnes a suivre un régime
pauvre en cholestérol et en graisses saturées parce qu'elles sont por-
teuses d'un géne de susceptibilit¢ aux maladies cardio-vasculaires ?
Verra-t-on les primes d'assurance-maladie et/ou d'assurance-vie aug-
menter ou diminuer selon que le (la) candidat(e) a 1'assurance porte un
gene de susceptibilité a telle ou telle maladie, un peu comme les com-
pagnies d'assurance-vie font déja pour les fumeurs ? On peut, dans le
plus mauvais scénario, envisager que des mesures [56] directrices,
peut-&tre méme coercitives, puissent étre prises a 1'égard de ces per-
sonnes.
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En résumé, la découverte de plusieurs génes de maladies héréditai-
res et de maladies multifactorielles nous améne a nous poser plusieurs
questions éthiques et a nous questionner sur notre devenir et celui de
notre société. Si la réflexion est bien avancée pour les maladies héré-
ditaires, il n'en est pas de méme pour les genes de susceptibilité aux
maladies multifactorielles. Il serait temps que la réflexion s'amorce
afin que des lignes de conduite puissent €tre établies avant que les
progrés de la génétique moléculaire ne permettent des dépistages a
grande échelle. Il faudrait aussi s'interroger sur les conséquences a tres
long terme que pourront avoir nos comportements sur l'espece humai-
ne et sur ses capacités d'évolution et d'adaptation.

Marc De Braekeleer
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Le projet que meéne le GRH a I'UQAC s'articule autour de la créa-
tion de corpus de récits de vie recueillis aupreés de communautés di-
verses. Plusieurs enquétes ont été effectuées au cours des dix derni¢-
res années et ont fait l'objet de diverses publications : Laterricre
(1982-1993) ¢ ; Mashteuiatsh (Pointe-Bleue) (1985-1993) 9 ; groupes

8  Camil Girard et Normand Perron, Histoire du Saguenay-Lac-Saint-Jean, Qué-
bec, IQRC, 1989, 665 pages. Pour une discussion plus approfondie sur les mé-
thodes d'enquétes en histoire orale, voir Camil Girard, Société et culture villa-
geoise au Québec. Enquéte d'histoire orale, Laterriére, Saguenay (19001960),
Kingston, Ontario, rencontre annuelle de la Société historique du Canada, juin
1991, 23 pages. C. Girard et N. Perron (Groupe de recherche sur I'histoire),
Laterriéere, un village au Saguenay, fonds créé en 1982 (21 récits), conservé
aux Archives nationales du Québec, Chicoutimi. Les questions de méthodes
sont aussi discutées dans plusieurs articles : N. Perron et C. Girard, « Histoire
orale : aspects théoriques et pratiques », Archives, vol. 16, n) 2, sept. 1984, p.
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d'immigrants (1993) 10, Notre projet a pour objet de sensibiliser la po-
pulation de petites communautés ou de groupes marginaux (villages,
réserves amérindiennes, communautés ethniques) a la redécouverte, a
travers leurs témoignages, de la richesse de leur propre culture. Ce
faisant, les membres d'un groupe peuvent se resituer eux-mémes
comme les participants dynamiques d'une histoire du Québec contem-
porain qui peut se renouveler a partir de cette reprise de parole. Nous
pensons que c'est a partir des rapports individu-société (rdles indivi-
duels, fonctions dans la famille, le village, la réserve ou la communau-
té de travail) que se définit ou se brise 1'équilibre psycho-social néces-
saire au fonctionnement des individus ou des groupes dans des envi-
ronnements sociaux-économiques spécifiques. Ce rapport d'identité
prend donc son sens véritable autour de facteurs culturels qui permet-

57-63 ; C. Girard, « La naissance a Laterriére, 1900-1960, changement d'une
pratique, essai d'histoire orale », Saguenayensia, vol. 26, n) 3, juil.-sept. 1984,
p. 96-100 ; C. Girard et N. Perron, « Mémoire d'un village », dans Gabrielle
Lachance (dir.), Mémoire d'une époque, Un fonds d'archives orales au Qué-
bec, Québec, Institut québécois de recherche sur la culture (IQRC), 1987, p.
201-224. C. Girard et N. Perron, Enquéte d'histoire orale : Laterriére. Instru-
ment de recherche, Chicoutimi, Ed. GRH et UQAC, 1985 et 1993, 168 pages.
C. Girard et N. Perron, « Gens de parole... Récits de vie de Laterricre », Sa-
guenayensia, éd. spéciale, vol. 28, no 4, oct.-déc. 1986, 75 pages. C. Girard,
Nouvelle enquéte, Laterriere, 1988-1989, Chicoutimi, GRH et UQAC,
19881989 (13 récits sur VHS/ caméraman Claude Bérubé ; 1 récit sur casset-
te). Economie et récits de vie ; C. Girard, « La dynamique de I'échange en mi-
lieu rural, Laterriére, 1879-1970 », conférence, Chicoutimi, congrées de 1'AC-
FAS, colloque sur l'histoire régionale, 22 mai 1985, publi¢ dans Saguenayen-
sia, ACFAS vol. 27, nO 4, oct.-déc. 1985, p. 132-137. Récits de vie, photo-
graphies et culture villageoise : C. Girard et Gervais Tremblay, Mémoires d'un
village. Laterriére, Saguenay 1900-1960, Chicoutimi, Ed. GRH et UQAC,
1993, 168 pages. Frangois Lepage et Camil Girard, Laterriere en image. Index
de photographies anciennes (fonds privés), Chicoutimi, GRH, 1991.

9 Camil Girard, (dir.), Culture et dynamique interculturelle. Trois hommes et
trois femmes au Québec (Saguenay-Lac-Saint-Jean), Ottawa, Commission
royale sur les peuples autochtones, 1994 (2 volumes, francgais et anglais). C.
Girard et David Cooter, Fonds Mashteuiatsh/Pointe-Bleue, Chicoutimi, GRH
et UQAC, 1992 (huit récits transcrits intégralement et édités avec l'appui du
ministere de la Culture du Québec).

10 Camil Girard, Fonds d'histoire orale, immigration en région, Chicoutimi,
GRH, 1993. Voir aussi C. Girard (dir.), Culture et dynamique interculturelle...
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tent d'établir un rapport ambivalent de continuité et de discontinuité
avec la socio-économie, avec le passé, le présent et I'avenir.

HISTOIRE DE VIE ET MALADIE

S'agissant des maladies, les informateurs et informatrices [58] par-
lent assez facilement de celles qui les ont touché(e)s au cours de leur
existence. Dans la plupart des communautés étudiées se maintiennent
des croyances populaires a cet égard. Il semble que pour les maladies
externes et pour les membres cassés, les ramancheurs et les soigneurs
de tous genres soient les bienvenus.

Pour les accouchements, les sages-femmes sont percues négative-
ment dés le début du XXe siecle, encore qu'il faille considérer que lors
des naissances qui surviennent en forét (pour les Ilnu), ou lors des
tempétes d'hiver, il arrivera que la mere soit assistée de compagnes.
Nous avons méme un cas de sage-homme. Les meres désirent la pré-
sence du médecin pour les accouchements. A la fin des années 1930,
la médecine hospitaliére impose ses régles et la plupart des femmes
sont encouragées, par leur médecin, a se rendre a I'hopital pour obtenir
des soins jugés plus adéquats.

Il arrive souvent que ceux qui sont touchés par les maladies hérédi-
taires en parlent avec une ouverture surprenante. Pour ces personnes
d'un certain age, ce sont la des épreuves envoyées par Dieu. Elles
éprouvent leur foi. Un enfant mort d'une telle maladie est ainsi consi-
déré comme un ange.

RECIT DE VIE ET QUESTION ETHIQUE

Les questions éthiques en rapport avec les récits de vie ne se limi-
tent pas aux seules maladies. Les propos traités dans un récit sont
multiples. Il faut tenir compte, dans les décisions prises, du contexte
de production du récit, I'enquéteur et l'informateur ayant des objectifs
respectifs. Selon les cultures en cause, les valeurs ne seront pas tou-
jours les mémes, d'ou la nécessité d'étre a 1'écoute de l'informateur. 11
faut aussi tenir compte de modes. Enfin, il importe de considérer le
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lecteur auquel on s'adresse, surtout lorsque les ouvrages sont diffusés
dans la communauté d'ou le récit origine.

[59]

Lorsque nous publions les récits recueillis en gardant les noms des
informateurs et des informatrices, nous cherchons a protéger la vie
privée. La protection des éléments de la vie privée qui nous préoccu-
pent comme chercheur concerne les aspects qui peuvent toucher 1'in-
formateur, ses proches ou les tiers et qui risquent d'avoir un impact
négatif ou jugé tel sur la vie des personnes en cause. De plus, nous
devons nous assurer que des tiers ne puissent utiliser les récits a des
fins autres que prévues sans l'accord des parties.

Les points soulevés par les informateurs sont, la plupart du temps,
trés différents de ceux soulevés par les chercheurs. L'informateur se
préoccupera davantage, dans ses interventions, de 1'image qu'il a et
qu'il veut préserver dans sa communauté. Il deviendra plus important
pour une personne de nuancer ses propos envers les membres d'une
famille ou du clergé que de changer le nom d'une personne jugée indi-
gne. Par conséquent, il est beaucoup plus important sur un plan éthi-
que de déterminer ce qui peut se dire ou ne pas se dire dans une cultu-
re donnée ; cette question ne peut d'ailleurs se limiter au seul theme
des maladies héréditaires. Toute stratégie doit plutdt tenir compte des
sociétés concernées, de leur culture profonde et des valeurs qui déter-
minent globalement ce qui est acceptable pour une société ou ce qui
ne l'est pas pour une autre.

Deux stratégies sont retenues par 1'équipe de recherche afin de dé-
terminer la version finale d'un texte qui sera publi¢. Premi¢rement, un
comité externe d'évaluation fait des suggestions a partir d'un récit
considéré dans son ensemble. Il n'est jamais question, a priori, de de-
mander a un ¢valuateur externe de cibler un théme plus qu'un autre.
Dans les cas les plus sérieux, on ne publiera pas le document. Dans
d'autres cas, la diffusion se fera avec le nom de 1'in formateur(trice)
mais nous ajusterons le texte par des modifications mineures qui se
limitent, généralement, a ne pas identifier nommément une personne,
une maladie ou un sujet spécifique. Deuxiémement, [60] et ce qui est
peut-&tre le plus important dans notre démarche, nous considérons que
I'enquéteur (ou l'organisme qui l'embauche) et l'informateur ont une
propriété partagée du récit. L'organisme ou l'individu qui gere les do-
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cuments doit assurer la pérennité d'une telle propriété car, ultimement,
le récit appartient, croyons-nous, a l'informateur qui a créé un docu-
ment avec la collaboration d'un enquéteur. Ainsi, nous consultons tou-
jours l'informateur ou l'informatrice, voire méme des membres de la
famille, afin de nous entendre sur une version finale qui convient aux
parties et sur l'utilisation qui en est faite.

S'agissant plus spécifiquement des maladies héréditaires, les en-
quétes montrent que certaines familles savent qu'elles sont touchées
par plusieurs maladies, dont les maladies héréditaires. Cependant,
dans les communautés traditionnelles, tout se passe comme si le ci-
blage de quelques familles suffisait a déculpabiliser 1'ensemble de la
communauté. La marginalisation de familles touchées par la maladie
reste un phénomene qui permet au groupe de se resolidariser en mar-
ginalisant certains de ses membres. Nous retrouvons ici certains ¢élé-
ments liés au role que joue le bouc émissaire dans les cultures et les
SOCI€tes.

Certains informateurs parlent ouvertement des maladies héréditai-
res qui touchent leur proche. La connaissance de la maladie apporte
une déculpabilisation. Lorsqu'un informateur ou une informatrice par-
le des maladies héréditaires, le probléme du droit a la protection de la
vie privée des membres des familles concernées se pose au chercheur.
Dans une autre perspective, jusqu'a quel point la médecine contempo-
raine en vient-elle a définir une idéologie « scientifique » qui, a la li-
mite, assigne aux familles touchées par les maladies héréditaires ses
propres regles ? Sous ce rapport, il y a des dynamismes liés a la cultu-
re populaire et a la culture savante qui ne peuvent plus se limiter a im-
poser l'une a l'autre. La culture populaire se situe dans une mouvance
de reproduction culturelle ou les dynamismes sont multiples et peu
connus, somme toute, des chercheurs [61] en sciences humaines.
D'autre part, les scientifiques en viennent de plus en plus a produire
leur propre culture, une culture élitiste dont les intéréts, si légitimes
qu'ils soient, n'en sont pas moins porteurs de contradictions profondes
qui rejoignent peu les populations touchées par les maladies en cause.
Il y a un long chemin a parcourir pour trouver les complémentarités
que chaque culture peut apporter a l'autre.

Camil Girard
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L'Association canadienne de la dystrophie musculaire (ACDM)
vient en aide aux personnes atteintes d'une quarantaine de maladies
neuromusculaires, qui sont pour la plupart transmises par 1'hérédité.
L'objectif principal de I'ACDM est de mettre au point des traitements
curatifs pour toutes ces maladies et de prévenir leur apparition au sein
des familles a risque. L'ACDM travaille aussi & promouvoir une meil-
leure qualité de vie des familles touchées par ces maladies, soit par le
service de prét d'équipements spécialisés et par I'aide financicre qu'el-
le leur fournit, soit par I'information et le soutien qu'elle leur offre.

Notre association est financée exclusivement par ses propres acti-

vités de campagne de financement dont la principale consiste en son
téléthon annuel de la féte du Travail. Pour stimuler la générosité¢ du
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public, nous devons, entre autres, lui présenter les personnes pour les-
quelles nous travaillons. Notre objectif quant a ce dernier point est de
sensibiliser le public sur le vécu de certaines personnes qui représen-
tent bien la majorité. Les témoignages de ces familles servent beau-
coup la cause de leur association qui en retour leur permet pour le
moment une meilleure qualité de vie et beaucoup d'espoir en l'avenir.

Par ailleurs, notre association est pour une large part responsable
de I'image, véhiculée dans notre population, de la personne atteinte de
maladie neuromusculaire a caractére héréditaire. Or, j'aimerais soule-
ver ici le probleme moral de cette image : contribue-t-elle ou nuit-elle
au développement des personnes atteintes ? Comment parler de ces
personnes, de [64] ces familles a risque ou déja touchées par les mala-
dies héréditaires ?

D'abord, il faut se rappeler que derriere la maladie, i1l y a la person-
ne malade. Il est facile d'expliquer les causes de méme que les symp-
tomes d'une maladie, d'autant plus que ce genre d'information, rendu
maintenant accessible a tous, intéresse un grand nombre de personnes.
Le danger consiste a s'intéresser davantage a la maladie qu'a la per-
sonne qui en souffre. Ainsi, pour chaque maladie héréditaire expliquée
au public, on doit chercher aussi a faire connaitre les familles qui en
sont touchées, dans le plus grand respect de ces personnes. Les mes-
sages a livrer au public sur celles-ci sont nombreux. J'en ai choisi
quelques-uns qui selon moi tracent un portrait réaliste de leur expé-
rience.

1. Vivre avec une maladie neuromusculaire a caractére héréditaire
est extrémement difficile dans la plupart des cas, tant pour les person-
nes malades que pour leurs familles.

Ces personnes sont poussées a l'extréme limite de leurs capacités
physiques et psychologiques. Elles luttent trés fort pour combattre les
effets de la maladie et dans la plupart des cas réussissent a s'y adapter.
Il s'agit d'une adaptation continuelle a une maladie qui évolue sans
cesse. Par ailleurs, c'est souvent a travers ses difficultés que 1'étre hu-
main développe certaines qualités morales comme, par exemple, le
courage. Les personnes atteintes ont a affronter des situations extré-
mement difficiles comme la perte de mobilité, des interventions chi-
rurgicales majeures, les difformités, la mort, etc. Elles traversent habi-
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tuellement ces étapes sans pour autant tomber dans le désespoir. Plu-
sieurs sont heureuses et satisfaites de leur vie.

Les familles des personnes malades ont le sens de la génerosité.
Elles donnent énormément de leur temps et méme de leurs ressources
matérielles pour combler les besoins de la [65] personne malade. Elles
sont aussi tres engagées aupres de 1'Association de la dystrophie mus-
culaire ou d'autres associations, que ce soit comme bénévoles ou
comme donateurs.

2. Habituellement, les personnes atteintes de maladie neuromuscu-
laire conservent I'espoir en I'avenir. Méme les plus atteintes espérent
une guérison, non pas pour elles-mémes mais pour la génération qui
les suit. Le domaine de la génétique est en effet trés prometteur. Des
découvertes scientifiques sont annoncées régulierement, alimentant
leur sentiment d'espoir face a l'avenir. Ce sentiment d'espoir croit avec
'avancement de la science et n'est pas pres de s'éteindre.

3. Les personnes atteintes de maladie neuromusculaire ont aussi
certains droits, qu'il est bon de faire connaitre puisqu'ils ne sont pas
toujours évidents pour le public :

- Le droit a la différence :

Ces personnes présentent des différences physiques qu'elles n'ont
pas choisies. Elles ont le droit qu'on ne les tienne pas responsables de
ce qui ne dépend pas d'elles.

- Le droit a la sollicitude :

Ces personnes ont droit a la compassion devant leur situation et a
la bienveillance a leur égard. Toute vie humaine exige respect et pro-
tection, en particulier celle qui est démunie.



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 61

- Le droit de conserver I'espoir :

Jusqu'aux derniers moments de leur vie les personnes atteintes de
maladie neuromusculaire ont le droit d'espérer.

- Le droit a I'information :

Les personnes atteintes de maladie neuromusculaire ont le droit
d'étre informées sur leur maladie et de connaitre la vérité sur leur état.
Elles ont aussi le droit de ne pas savoir, si elles le désirent. Elle ont
aussi besoin de ne pas tout savoir.

[66]

- Le droit de se reproduire :

Les personnes a risque de transmettre une maladie neuromusculai-
re a leurs enfants ont le droit d'avoir des enfants si elles le désirent,
qu'elles soient ou non au courant de ce risque. Aucune loi ne les obli-
ge a la stérilisation ou a l'avortement. Leur choix doit étre respecté.

Finalement, 'attitude de I'entourage face a une personne malade ou
handicapée influence son développement. Encore aujourd'hui, cette
personne est souvent confrontée au rejet de I'entourage, ainsi qu'a des
sentiments de piti€, de surprotection inutile ou d'incompréhension.

L'ACDM doit promouvoir une juste image de sa clientcle de fagon
a influencer l'attitude de la société a son égard. Entre autres, le choix
de porte-parole représentatifs de sa clientele lors de ses activités est
primordial. Le porte-parole « idéal » sert aussi de mod¢le a toutes les
personnes qui vivent une situation similaire a la sienne. Il s'agit d'une
personne qui malgré ses difficultés s'adapte bien a la maladie. Elle est
capable de s'exprimer sur ses limites et sur les sentiments douloureux
qui souvent I'habitent. Elle parle aussi des joies et des réussites qui
'ont souvent marquée. Bref, c'est une personne comme tout le monde,
ni martyr ni héros, mais qui traverse une situation complexe et excep-
tionnelle.

Lynn Potvin
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La Corporation de recherche et d'action sur les maladies héréditai-
res (CORAMH) est un organisme a caractére humanitaire qui veille a
assurer le respect des droits et libertés des personnes et familles tou-
chées par les maladies héréditaires dans la région du Saguenay-Lac-
Saint-Jean. Cet organisme est un lieu de rassemblement et de concer-
tation régionale sur la problématique des maladies héréditaires.

Depuis 1983, CORAMH offre un programme d'information géné-
tique dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean !!. Ce programme a
¢té congu pour répondre a un probléme délicat, a savoir informer la
population sur la question des maladies héréditaires en utilisant un
langage accessible qui facilite la compréhension de la réalité généti-
que. Dans un premier temps, nous vous ferons part des principaux

I Grace a une subvention de la Banque Royale, CORAMH est assurée de pou-
voir diffuser ce programme pour la période de 1993 a 1998.
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¢léments qui caractérisent ce programme, tels les objectifs, les grou-
pes visés et le contenu. Dans un deuxiéme temps, nous ferons ressortir
les enjeux éthiques liés a un tel programme.

LES CARACTERISTIQUES DU PROGRAMME
D'INFORMATION GENETIQUE

Les quatre objectifs

Le premier objectif concerne la diffusion des connaissances de ba-
se en matiere de génétique. Nous voulons amener le plus de gens pos-
sible a s'approprier concrétement les notions [68] les plus élémentaires
et les plus communes du bagage génétique que chacun porte en soi.

Le deuxi¢me objectif se rapporte a la compréhension de la situa-
tion particuliere de quelques maladies héreditaires dont le taux de
prévalence est plutot élevé dans la région. CORAMH veut ainsi ame-
ner le plus grand nombre de personnes possible a développer une
compréhension claire et juste de cette réalité.

Le troisiéme objectif vise a favoriser I'épanouissement des person-
nes atteintes de maladies héréditaires et a promouvoir le respect de
leurs droits. Par cela, CORAMH veut insister sur la reconnaissance de
la valeur de toute personne et sur la responsabilité qui incombe a cha-
cun d'agir dans le respect de la dignité de 'autre.

Le dernier objectif consiste a faire connaitre a la population les
services spécialisés qui lui sont offerts et a favoriser leur accessibilité.

Ces quatre objectifs forment un tout, de telle sorte que la valeur du
programme repose sur l'imbrication de chacun.

Voici les groupes de personnes visés et le contenu du programme
d'information.
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Les groupes de personnes Vvisés

- Les intervenants de la santé

- Les étudiants des cégeps et de 1'Université,

- Les finissants des cours professionnels en polyvalentes

- Les étudiants de I'Education des adultes

- Les groupes sociaux

- Les personnes atteintes de maladies héréditaires et leurs pa-
rents.

Le contenu

- Présentation des notions d'hérédité et application au groupe
[69]

- Description sommaire de six maladies héréditaires dont la
prévalence est élevée dans la région

- Explication de la situation particuliére des maladies hérédi-
taires observées dans la région

- Démystification de la croyance en la consanguinité pour
rendre compte de la présence de ces maladies héréditaires

- Présentation des moyens de prévention et des services spé-
cialisés concernant les maladies héréditaires

- Visionnement du document vidéo Si on déjouait le hasard

- Ftat de la recherche sur les maladies présentées : l'espoir en
l'avenir.

LES ENJEUX ETHIQUES DU PROGRAMME
D'INFORMATION GENETIQUE

Nous aborderons maintenant le propos le plus crucial, soit celui de
la dimension ¢thique, qui guide et oriente le cadre de la communica-
tion.
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Tout d'abord, il est de premiére importance de souligner que tout
repose sur une information de grande qualité, qui respecte les criteres
de la démarche scientifique, tout en restant accessible a un public pro-
fane. Respecter I'éthique, c'est ainsi donner une information juste sur
le probleme des maladies héréditaires, telles que nous les connaissons
actuellement. Par exemple, le vocabulaire utilisé doit étre trés simple
et imagé pour que les jeunes ou tout autre groupe comprennent bien
les messages que nous véhiculons. Mais, en méme temps, il est de no-
tre devoir de les informer correctement sur les différentes implications
que soulévent les maladies héréditaires pour les personnes atteintes et
leurs proches.

Le programme d'information génétique fait appel a I'é¢thique par la
facon d'enseigner, car nous voulons que les personnes que nous rejoi-
gnons soient en mesure d'acquérir une plus grande ouverture d'esprit
face aux problémes que suscitent les maladies héréditaires. L'essentiel
est d'amener ces personnes a [70] se faire une opinion de la situation
et, éventuellement, a se préparer a faire un choix éclaire, si elles se
sentent plus directement concernées par le sujet.

En aucun temps I'enseignement ne doit avoir comme objectif de di-
riger la conduite des gens, en privilégiant un choix ou l'autre. A l'aide
du programme d'information, nous voulons créer une ouverture d'es-
prit et entrainer par le fait méme une attitude qui prédispose a poser
des actes volontaires, responsables et libres de toute contrainte. Loin
de nous cette attitude « paternaliste » en matiére de prévention des
maladies héréditaires, qui consiste a vouloir imposer une ligne de
conduite aux personnes concernées et qui, en plus, les ameéne a se
culpabiliser.

En suscitant une ouverture d'esprit face a la réalit¢ des maladies
héréditaires, nous encourageons les personnes a accroitre leur interét
sur le sujet et @ mieux maitriser l'information véhiculée par les médias.
A long terme, une société bien informée pourra assumer sa responsa-
bilité collective face aux maladies héréditaires.

C'est aussi un devoir ¢thique de ne pas laisser un groupe déstabilise
et inquiet a propos de la transmission des maladies héréditaires. Il faut
permettre au groupe d'exprimer ses émotions, faire ressortir le coté
positif de 1'hérédité et, de plus, faire connaitre les services spécialisés
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qui sont disponibles, parler de la recherche et de l'espoir qu'elle en-
gendre, etc.

Il importe donc d'amener le groupe a reconnaitre qu'il est tout a fait
normal d'éprouver une certaine anxiété¢ face a la santé de I'enfant a
naitre. Cette inquiétude est présente et le sera toujours chez les futurs
parents. Notre devoir consiste a donner l'information le plus simple-
ment possible pour réduire I'anxiété lorsqu'elle s'exprime.

Un autre aspect éthique mérite d'étre souligné : il s'agit de [71]
prendre garde de ne pas associer une maladie héréditaire avec un sta-
tut social déterminé. Dans le groupe, il y a toujours des personnes
provenant d'un milieu social économiquement faible. Ce serait €vi-
demment un manque de délicatesse et de respect que de dire qu'on
retrouve plus de personnes atteintes provenant de ce milieu.

Assurément, il est de 1'ordre éthique de respecter nos propres limi-
tes en matic¢re d'information et de nous référer, le cas échéant, a d'au-
tres personnes compétentes (conseil génétique, meédecin, infirmicre),
lorsque les événements I'imposent.

Dans un méme ordre d'idées, lorsque la communication se fait en
milieu scolaire, nous tenons a ce que le professeur puisse participer a
l'activité pour favoriser un suivi des plus naturels. Ce dernier pourra
faire le lien avec l'information que les €léves ont regue, la compléter si
nécessaire et fournir le soutien aux jeunes qui en éprouvent le besoin.

En conclusion, CORAMH prend de plus en plus conscience que la
diffusion du programme d'information demeure une approche tres per-
tinente et respectueuse des libertés des personnes. En s'engageant dans
cette voie, CORAMH doit s'assurer de pouvoir poursuivre cette action
a long terme, sans nécessairement attendre un résultat quantifiable et
immeédiat. Voila pourquoi il faut obtenir I'assurance de disposer des
budgets nécessaires pour offrir ce service, notamment aux jeunes.

Lina Mercier et Martin Rhéaume
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En tant qu'infirmiére, j'ai regu en consultation des parents d'enfants
atteints de maladies héréditaires, et je pourrais formuler, en priorité, la
question suivante : Les professionnels de la santé tiennent-ils vrai-
ment compte de ce que les parents vivent ou disent ?

Au départ, ma réflexion personnelle m'incite a rappeler que la nou-
velle politique de la santé place le citoyen au cceur de la réforme 12,
Plus particuliérement, dans le document Un Québec fou de ses en-
fants 13, il est suggéré au ministre « de donner aux parents l'occasion
de reconnaitre leurs compétences ou d'en acquérir de nouvelles com-
me adultes responsables de la protection et du développement de leur
enfant ».

12" Ministére de la Santé et des Services sociaux (1992). La politique de la santé
et du bien-étre. Québec : Gouvernement du Québec.

I3 Ministére de la Santé et des Services sociaux (1991). Un Québec fou de ses
enfants. Rapport du groupe de travail pour les jeunes. Québec : Gouvernement
du Québec, Direction des communications.
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LA COMPETENCE PARENTALE

Selon White 4, le concept de compétence parentale veut dire : étre
suflisant ou répondre adéquatement lorsque la situation le demande
(traduction libre). Je distinguerai donc deux sortes de compétence pa-
rentale : 1'une innée et 1'autre acquise. Dans la littérature, les auteurs 15
se réferent toujours a la compétence [74] parentale acquise, soit celle
que l'on offre aux parents en tant qu'experts en leur fournissant les
connaissances et en leur permettant de développer des habiletés parti-
culieres. Le concept de compétence parentale innée rejoint 1'intuition,
le pressentiment, les expériences antérieures, le vécu quotidien et le
bon sens. Le plus souvent, il est directement associé a la femme et en-
core plus particulierement a la mere.

Face aux maladies héréditaires, le concept de compétence parenta-
le est d'autant plus en jeu que, en plus de ne pas souvent connaitre
médicalement l'issue de la maladie, les parents ont un sens particulier
de leur responsabilité, étant donné le mode de transmission héréditaire
de ces maladies. Voici donc quelques exemples tirés d'expériences
concrétes qui peuvent illustrer ce concept.

Dans le premier cas, il s'agit d'une femme dans la trentaine qui
consulte son gynécologue apres son accouchement. Avant méme de
connaitre I'existence de la maladie chez son enfant, elle s'est heurtée a
l'insistance de son médecin qui faisait des pressions énormes pour
qu'elle accepte une ligature vu son age relativement avance. Elle pres-
sentait que quelque chose de spécial allait arriver et qu'elle ne devait
pas accepter, mais elle a fini par céder. Elle s'est donc retrouvée avec
un enfant atteint d'une maladie héréditaire mais aussi avec l'incapacité
d'en avoir d'autres.

Des parents se retrouvent au chevet de leur enfant hospitalisé. Peu
apres l'annonce du diagnostic, les parents ont eu a faire un premier

4 WHITE, R. W. In Kaplan, Berton H., Cassel, John C. (1975). Family and
health : an epidemiological approach. U.S.A.

IS En collaboration (1981). Le développement de la compétence parentale. Rap-
port d'un colloque tenu a Saint-Jean-sur-Richelieu. Saint-Jean (Québec) : Ho-
pital du Haut-Richelieu, Département de santé communautaire.
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choix fondamental, tel que proposé par leur médecin : traiter ou laisser
mourir l'enfant. Dans ce cas, c'est la réaction purement intuitive de la
mere (laisser vivre l'enfant) qui a prévalu. Dans les années qui ont
suivi, le traitement de la maladie a fait de grands progres et le choix
intuitif de madame s'est avéré bon.

Des parents ont rencontré des professionnels de la santé pour
connaitre leur avis a propos des activités de leur fils : « Tout le monde
était en désaccord avec notre démarche, qui voulait qu'on laisse notre
enfant pratiquer le hockey, malgré sa maladie, [75] mais nous, nous
savions que c'était ce qu'il voulait. Il s'est lui-méme apergu de ses li-
mites et a cessé ce sport lorsqu'il I'a décidé. »

Un autre cas se présente dans un grand centre hospitalier spéciali-
sé. Les parents ne se sont pas génés pour exprimer clairement leur in-
dignation et interdire la multiplication des mémes interventions par
différents spécialistes. Ils ont surtout exigé qu'on ne dérange jamais
l'enfant la nuit puisqu'ils estimaient qu'un bon sommeil réparateur était
ce dont I'enfant avait le plus urgent besoin.

Un des parents s'exprime ainsi : « J'insiste pour dire que lorsqu'on
a affaire a des €tres humains, ce n'est pas seulement le point de vue
médical qui compte : nous vivons 24 heures par jour, sept jours par
semaine avec l'enfant ; nous le connaissons tres bien. »

A la lumiére de ces exemples, nous pouvons mieux saisir le
concept de compétence parentale non seulement au moment méme de
la procréation mais encore lors de la décision du maintien en vie ou
encore de celle du choix de la qualité d'existence pour 1'individu at-
teint d'une affection héréditaire.

Pour tous ces parents, un seul intervenant médical a leur enticre
confiance. Il est le seul a avoir reconnu leur compétence parentale, il
est aussi un des rares a l'avoir utilisée pour le traitement et le suivi des
enfants. Combien de fois ai-je entendu cette remarque : « Il ne m'a
jamais refusé I'hospitalisation lorsque je sentais que c'était nécessaire
pour mon enfant ; en tout temps il €tait disponible pour me rencontrer
ou me donner les conseils nécessaires a partir des informations que je
lui fournissais. Il est toujours notre meilleur conseil ; quelles que
soient les démarches que nous entreprenons, ce n'est qu'apres une ren-
contre avec lui que nous prenons les décisions qui s'imposent. Il est le
seul qui nous comprend vraiment puisqu'il a vu naitre, vivre et mourir
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presque tous les enfants atteints de la méme maladie que celle de notre
enfant. »

[76]

Je crois que cela fait aussi partie des questions éthiques que de se
demander jusqu'a quel point la connaissance de certaines maladies
n'entraine pas une dépendance réciproque. Qu'on le veuille ou non, la
concentration de certaines maladies héréditaires au Saguenay-Lac-
Saint-Jean a joué en faveur de I'émergence de spécialistes qui maitri-
sent a eux seuls les connaissances a propos de ces maladies.

LES ELEMENTS DE SOLUTION

Reconnaitre la compétence parentale en prenant le temps d'écouter
les parents, de les mettre a contribution, et de partager avec eux est un
enjeu trés important.

Nous ne pourrons jamais arriver a tenir compte de fagon satisfai-
sante de la compétence parentale sans la collaboration des différents
intervenants du réseau de la santé et de la société et sans le maintien
d'un haut niveau de confiance entre les individus qui partagent les
mémes problémes causés par les maladies héréditaires.

En tant que professionnels (et non toujours en tant qu'experts),
nous devons apporter aide et soutien a l'entreprise d'autodéveloppe-
ment des parents et de leurs ressources en partant de leur propre com-
pétence. Ce point de vue impose non seulement de reconnaitre I'exis-
tence des ressources et des capacités propres a tous les parents sans
exception, mais aussi d'accorder sa confiance a chaque parent. Cela
rejoint un concept qui me tient a cceur, soit celui des soins de santé
primaires que Marie Francoise Colliere définit ainsi : « [Cette] appro-
che est d'apprendre des gens au lieu de leur apprendre ; c'est redonner
une place aux savoirs empiriques, aux savoirs appris par l'expérience,
discrédités au profit des savoirs écrits acquis par l'instruction 16. »

Jocelyne Daigneault

16 COLLIERE, M. F. (1982). Promouvoir la vie. Paris : Inter Editions.
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Chapitre 9

Le diagnostic prénatal
par amniocentese : dilemme
cthique de I'incertitude

Patricia Fisch

Retour a la table des matiéres

Je vous entretiens aujourd'hui du diagnostic prénatal effectué par
amniocentése et des considérations éthiques concernant cette techni-
que. Je citerai deux cas cliniques auxquels j'ai été¢ confrontée : un syn-
drome d'atrésie intestinale multiple et un autre d'acidose lactique.
Mais auparavant, j'expliquerai brievement ce que signifie une amnio-
centese afin que vous puissiez mieux en comprendre les implications.

L'AMNIOCENTESE

L'amniocentese est une technique de diagnostic prénatal faite sous
échographie, qui consiste en une ponction de liquide contenu dans le
sac amniotique entourant le bébé [fig. 11. Elle est effectuée entre la
l4e et la 16e semaine de la gestation. Le liquide amniotique (environ
30 cc) [fig. 21 est envoy€ au laboratoire de génétique du CHUL pour
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culture cellulaire et analyse. Ceci nous permet d'obtenir, entre autres,
un caryotype fcetal, i.e. I'analyse des chromosomes [fig. 3].

Dans la population normale, le caryotype est soit féminin, soit
masculin. Par contre une anomalie chromosomique présente un caryo-
type anormal, par exemple la trisomie 21 ou I'on retrouve un chromo-
some 21 en trop [fig. 41. D'autres ¢éléments peuvent étre dosés dans le
liquide amniotique, ce qui nous permet de faire un diagnostic prénatal
de différentes pathologies.

Actuellement, I'amniocentese est surtout indiquée pour les femmes
enceintes de 35 ans ou plus a l'accouchement. Si l'on se référe a la fi-
gure 5, on note que le risque d'anomalies chromosomiques augmente
avec 1'age maternel. A 35 ans, le

[78]

Figure 1
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Figure 2
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Figure 3

Caryotype normal
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[80]
Figure 5
Relation entre I'age maternel
et I'anomalie chromosomique chez le nouveau-ne

<30 ans =1/500 40 ans = 1/65
35ans=1/180 41 ans = 1/50
36 ans = 1/150 42 ans = 1/40
37 ans = 1/125 43 ans = 1/30
38 ans = 1/105 44 ans = 1/25
39 ans = 1/80 45 ans = 1/20

Source : Hook EB, Obstet Gynecol 58 : 282, 1981

risque est évalué a environ 1/180. Or le risque inhérent a 1'amniocen-
tese est approximativement de 1/200. Ainsi, lorsque le risque d'ano-
malie est supérieur a celui de I'amniocentese, nous offrons ce diagnos-
tic prénatal a la patiente.

Dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean, certaines maladies
que l'on retrouve plus fréquemment peuvent étre dépistées par dia-
gnostic prénatal. La tyrosinémie, par exemple, peut se révéler par la
présence, dans le liquide amniotique, d'un élément qu'on appelle le
succinylacétone.

Les anomalies du tube neural (spina-bifida, myéloméningocéle,
anencéphalie) ou encore des obstructions du systéme digestif présen-
tent dans le liquide amniotique un nombre ¢&levé d'alpha-fceto-
protéines.
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Comme vous pouvez le constater, plusieurs possibilités s'offrent a
nous, dans le diagnostic prénatal, bien que je n'en aie mentionné que
quelques-unes.

PREMIER CAS CLINIQUE

Au Canada, actuellement, la grande majorité des femmes enceintes
subissent une échographie foetale entre la 16e et la 20e semaines de
grossesse pour le dépistage d'anomalies foetales. [81] Notre premier
cas relate l'histoire d'une femme dans la vingtaine, enceinte pour la
premiere fois, et qui se présente a 1'hdpital vers la jge semaine de ges-
tation pour une telle échographie.

A ce moment, la jeune femme présente une évolution tout a fait
normale. Durant son examen, un doute surgit face a une dilatation in-
tra-abdominale compatible avec la vessie ou l'estomac, et il est jugé
préférable de refaire I'échographie trois semaines plus tard. La dilata-
tion abdominale ayant augmenté depuis 1'examen précédent, la patien-
te est référée pour évaluation et seconde opinion.

La jeune femme est donc évaluée vers 26 semaines d'dge gesta-
tionnel et on note une masse kystique intra-abdominale d'environ 5 cm
sur 3 cm ainsi qu'une quantité anormalement ¢levée de liquide amnio-
tique. Dans ce contexte, il est décidé d'effectuer une amniocentése
pour évaluer les alpha-fcetoprotéines dans le liquide amniotique ainsi
que le caryotype foetal. Egalement, un dosage d'enzymes intestinales
est demandé, car une dilatation intra-abdominale peut étre compatible
avec une obstruction intestinale.

Les résultats ne nous parviennent que de trois a cinq semaines plus
tard. Entre-temps, la patiente subit des échographies sériées pour sui-
vre I'évolution de l'anomalie. Durant cette période, on note que la
croissance fcetale se fait 1égérement sous la normale. De plus, la pa-
tiente se présente en travail prématuré vers 34 semaines d'age gesta-
tionnel et subit une césarienne pour des raisons obstétricales.

A la naissance, l'enfant présente une distension abdominale impor-
tante et est envoyé a 1'hOpital Sainte-Justine pour correction chirurgi-
cale d'une obstruction intestinale. Lors de la chirurgie, on porte un
diagnostic d'atrésie intestinale multiple [fig. 6]. L'atrésie intestinale
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multiple est une maladie qui présente plusieurs obstructions a diffé-
rents endroits de l'intestin de 1'enfant, et souvent, malgré de multiples
tentatives de

[82]

Figure 6

L'atrésie intestinale multiple

- Héréditaire (Saguenay-Lac-Saint-Jean)
- Autosomale récessive (1/4)
- Mortelle
- Différentes formes de la maladie
- Echographie obstétricale : suspicion
- Anse dilatée ;
- Calcification intraluminale ;
- Ascite ;
- Hydramnios ;
- RCIU.
- Dépistage prénatal
- AFP dans liquide amniotique 1
- Enzymes intestinaux | (Disaccharidases)
< 1 % de marge d'erreur
DDx : autre obstruction intestinale

correction, elle se solde par le déceés du nouveau-né, surtout dans la
forme héréditaire de cette maladie.

Dans le cas qui nous occupe, le feetus atteint présentait donc cette
forme de maladie, qui est connue surtout dans la région du Saguenay-
Lac-Saint-Jean. Il s'agit d'une maladie héréditaire rare, autosomale
récessive, 1.e. que les deux parents €tant porteurs du géne déficient, un
enfant sur quatre court le risque d'étre atteint. Il s'agit, en plus, d'une
maladie mortelle, car malgré certaines corrections chirurgicales possi-
bles, certains segments d'intestin ne se développent pas.
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UN DEPISTAGE DIFFICILE

Les échographies foetales et surtout 1'histoire familiale antérieure
nous fournissent un indice de suspicion. Il faut réaliser que certaines
anomalies du systeme digestif peuvent présenter la méme image
¢chographique mais qu'une correction chirurgicale et un trés bon pro-
nostic sont possibles. Cependant, si l'histoire familiale indique la pré-
sence d'atrésie [83] intestinale multiple, le pronostic est d'emblée ré-
servé.

L'amniocentése nous permet de mesurer les alpha-foetoprotéines
dont le niveau s'¢leve lors d'une obstruction intestinale. Mais les en-
zymes intestinales s'avérent beaucoup plus précises dans le diagnostic
actuel. On prédit une marge d'erreurs de moins de 1 % si I'on constate
une baisse importante de ces enzymes (en particulier les disaccharida-
ses).

Si on se penche sur les résultats de 1'amniocentése que notre pa-
tiente a subie lors de sa premicre grossesse, on constate que le dosage
des alpha-foeto-protéines ainsi que des enzymes intestinales était
normal. Pourtant il s'agissait d'un foetus atteint. C'était un faux néga-
tif. les €léments du dépistage prénatal €taient rassurants, et pourtant le
bébé ¢était fortement atteint et n'a pas survécu.

La patiente vient nous voir lors de sa deuxiéme grossesse et se pré-
sente pour son amniocenteése al5 semaines d'age gestationnel. On ef-
fectue donc la mesure des enzymes ainsi que des alpha-foeto-
protéines. L'échographie s'avere normale. Un mois plus tard, les résul-
tats nous révelent une baisse importante des enzymes et un niveau
¢levé d'alpha-feeto-protéines, tous deux des résultats de trés mauvais
augure.

Nous avons donc ici une femme qui a vécu une grossesse antérieu-
re avec des images fort suspectes a 1'échographie, qui cette fois pré-
sente, a 19 semaines d'age gestationnel, une échographie dans les limi-
tes de la normale, mais chez qui les ¢léments du diagnostic prénatal
sont fortement suspects. Face a cette situation, le couple opte pour le
bénéfice du doute. Malgré des échographies sériées démontrant ulté-
rieurement une dilatation progressive intra-abdominale, le couple es-
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pere en la possibilité d'une obstruction unique corrigible chirurgicale-
ment. Dans des cas comme celui-ci, l'influence familiale n'est pas né-
gligeable. Certains leur avaient dit qu'ils n'avaient jamais vu deux cas
dans la méme famille, ce qui a semblé les rassurer.

[84]

I1 s'agit selon moi d'un probléme éthique, car finalement, malgré le
dépistage prénatal, il nous est impossible de dire aux parents avec 100
% de certitude si leur bébé est atteint ou non. Peut-€tre ont-ils raison :
une obstruction unique pourrait €tre notée méme si, généralement,
dans ces cas, le pronostic est nul. Ils ont vécu avec les images écho-
graphiques de la grossesse antérieure, beaucoup plus significatives, et
désirent fortement cette grossesse. On tente donc de rester positifs fa-
ce a son issue.

DEUXIEME CAS CLINIQUE

Le deuxiéme cas dont je voudrais vous parler est également une si-
tuation difficile.

L'acidose lactique est une autre maladie héréditaire découverte
dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean. Il s'agit également d'une
maladie autosomale récessive (i.e. risque de 25 % d'avoir un enfant
atteint) et mortelle. Elle consiste en un déficit d'enzyme que I'on ap-
pelle cytochrome oxydase, et généralement 1'échographie de dépistage
est normale. Le dépistage prénatal s'effectue par la mesure du cyto-
chrome oxydase et du succinate cytochrome C réductase, qui sont di-
minués de plus de 50 % par rapport a la normale, lors de la maladie
[fig. 7]. Malheureusement, le risque d'erreur est de I'ordre de 10 a 15%
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Figure 7

L'acidose lactique

- Maladie héréditaire
- Autosomale récessive (1/4)
- Mortelle < 3 ans
- Déficit : cytochrome oxydase
- Echographie obstétricale
- Dépistage prénatal :
- Dosage cytochrome oxydase ;
b Succinate cytochrome c réductase.
10 a 15 % de marge d'erreur

[85]

avec ce dépistage prénatal, ce qui place les parents, ainsi que nous-
mémes, dans une situation délicate.

Une femme se présente donc a sa deuxiéme grossesse pour un dé-
pistage prénatal. Un diagnostic d'acidose lactique avait ¢té porté a sa
premiere grossesse. La chance lui sourit enfin, car voila qu'a sa
deuxieme grossesse, tous les résultats s'averent normaux et elle accou-
che d'un bébé en bonne santé. A sa troisiéme grossesse, elle nous
consulte pour son amniocentese, et 1'échographie révele un foetus de
morphologie complétement normale. Le couple est tout heureux, ils se
demandent si c'est un garcon ou une fille. Cinq semaines plus tard, on
leur annonce que les résultats sont suspects. Comment réagir ?
L'échographie, surtout quand elle est normale, « personnifie » beau-
coup le feetus pour les parents : ils voient déja leur bébé qui devient
réel pour eux. Il peut étre tres difficile de prendre des décisions si
lourdes de conséquences, surtout quand on a conscience de la marge
d'erreur possible.
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CONSIDERATIONS ETHIQUES

Que faire face a l'incertitude que crée une marge d'erreur ? Quand
tout est normal et qu'il n'y a pas de risque, le probléme éthique ne se
pose pas. Par contre, dans les cas semblables aux deux cas précités, le
dilemme éthique est le suivant : le couple peut interrompre une gros-
sesse alors que tout est normal et, inversement, il peut poursuivre une
grossesse alors que le foetus est atteint. Si le test et le résultat ¢taient
clairs a 100 %, il n'y aurait pas de dilemme.

Les parents ont tellement envie d'avoir une grossesse, surtout apres
avoir vécu un déces antérieur, que ce qui compte pour eux est d'étre
rassures : I'enfant ne sera pas atteint cette fois. Or nous, gynécologues,
nous restons toujours inquiets a cause de la marge d'erreur possible
dans le diagnostic et dans les divers tests disponibles. Face a cette in-
quiétude, nous donnons l'information aux parents, incluant I'informa-
tion concernant [86] la marge d'erreur. Puis nous les renvoyons a leur
décision. La majorité des parents ne veulent pas revivre le cauchemar
de la grossesse antérieure, puisque dans la deuxiéme grossesse ils sont
au courant de la maladie, ce qui n'était pas le cas la premiere fois. Gé-
néralement, si le diagnostic prénatal est positif, c'est-a-dire démontre
la possibilite de la maladie, le couple opte pour l'interruption de gros-
sesse. D'ailleurs I'amniocentese est une technique de diagnostic préna-
tal a laquelle on recourt en sachant qu'il y a possibilité d'interruption
de grossesse. L'existence méme de notre clinique de génétique suppo-
se que les gens gardent la perspective de cette option.

Au départ, en général, les couples qui nous consultent pour un dia-
gnostic prénatal s'attendent a des résultats ~~noir ou blanc », c'est-a-
dire que I'enfant est atteint ou non. Dans ces deux maladies, I'atrésie
intestinale multiple et 1'acidose lactique, tous les couples qui consul-
tent ont déja eu un enfant atteint et envisagent une autre grossesse
dans l'espoir d'avoir un enfant non atteint. Ils attendent un résultat
clair du diagnostic prénatal. Or, je ne peux pas leur donner cette certi-
tude a cause de la marge d'erreur des tests. Et c'est 1a I'avenir de la re-
cherche : avoir des tests de plus en plus précis pour éviter les faux po-
sitifs ou les faux négatifs. En attendant, avec les tests diagnostiques
que l'on a, on offre 'alternative : soit l'interruption de grossesse, soit la



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 82

poursuite de la grossesse. De toute fagon, en dernier lieu, la décision
revient toujours au couple, peu importe la décision que j'aurais pu
prendre a leur place dans la méme situation.

En conclusion, en tant que consultante dans le domaine de I'amnio-
centese et du diagnostic prénatal, je pense qu'il est tres difficile de se
mettre a la place des parents, face aux décisions a prendre lors de
conditions complexes. Cependant notre role est certainement de don-
ner une information adéquate, au meilleur de nos connaissances, pour
qu'a la lumiere de cette information, les couples soient a l'aise avec
leur décision.

Patricia Fisch
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Chapitre 10
Le dépistage et la bio¢thique

Paul Desmeules

INTRODUCTION

Retour a la table des matiéres

Apres un bref retour sur le dépistage de la dystrophie myotonique a
domicile au cours des années 1977-1982, nous nous proposons de re-
questionner le pourquoi, le comment et les objectifs réels poursuivis
par les responsables concernés a I'époque. Eventuellement, un certain
nombre de questions demeureront sans réponse.

En tant que responsables du systeme de santé publique, nous nous
devons d'étre préoccupés par les criteres scientifiques et éthiques qui
doivent faire 1'objet de nos interrogations avant de décider d'une opé-
ration de dépistage. Pas plus que le chercheur isolé nous ne sommes
autorisés, du fait que nous sommes des professionnels de la santé pu-
blique et les défenseurs de la prévention, a procéder a la constitution
d'un fichier de personnes atteintes a la suite d'une opération de dépis-
tage.

Enfin, nous réviserons rapidement les critéres scientifiques et éthi-
ques afin de bien comprendre jusqu'ou doit aller notre souci de réali-
ser des activités scientifiques de dépistage et de recherche dans le plus
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grand respect des droits de la personne et dans le plus grand respect de
la déontologie par les professionnels concernés.

HISTORIQUE DU DEPISTAGE
DE LADYSTROPHIE MYOTONIQUE

En 1952, le docteur Sylvain Leblond, spécialiste en médecine in-
terne, fut le premier médecin a remarquer l'incidence ¢élevée de la dys-
trophie myotonique (DM ou maladie de Steinert) dans la région du
Saguenay-Lac-Saint-Jean. Un collegue, le [88] docteur Jean-de-Dieu
Jean, cardiologue, s'intéresse aussi aux manifestations de cette patho-
logie. En 1976, le docteur Bernard Lemieux, neuropédiatre du CHUS,
inaugure, avec I'Hopital de Chicoutimi et SOREP, une premiere colla-
boration. Dans ce contexte, en 1977, une stagiaire ¢tudiante en méde-
cine, Mme Véronique Déry, réalise un premier dépistage clinique et
une étude généalogique de 30 familles, et repére plus de 150 cas de
DM a partir des archives de I'Hopital de Chicoutimi.

Pendant ce temps, nous nous intéressons au probléme de santé pu-
blique que constitue la dystrophie myotonique en collaborant a ce
premier dépistage de différentes maniéres. Une nouvelle étape est
franchie en 1979. Du c6té médical, une équipe est formée a 1'Hopital
de Chicoutimi en vue de coordonner un plan d'action sur la dystrophie
myotonique. Cette équipe médicale ainsi que les efforts conjugués de
la Clinique de dystrophie musculaire du CHUS et de SOREP permet-
tront la réalisation de cette deuxieéme étape qui a été grandement favo-
risée par l'attribution a SOREP d'une importante subvention par la
Fondation de I'Université du Québec a Chicoutimi. En février 1950,
des intervenants du milieu médical principalement, de méme que des
chercheurs de 1'Université, créent une nouvelle corporation appelée
CORAMH. C'est elle qui va diriger le programme de dépistage mené
au cours des étés 1980-1981. Fidele a sa mission d'action et d'inter-
vention, CORAMH multiplie les démarches en vue de la mise en pla-
ce d'une clinique de dystrophie musculaire et y parvient en mai 1980
grace a une subvention de 1'Association canadienne de dystrophie
musculaire. Cette clinique médicale, dont j'ai été le directeur, vérifie,
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entre autres les examens de dépistage pour chaque cas de DM et
confirme le diagnostic s'il y a lieu.

L'ORGANISATION DES DEPISTAGES
ET LEUR DEROULEMENT

D'abord un bassin de familles a risque €levé est repéré a partir des
dossiers hospitaliers. Les stagiaires sont en général des étudiantes et
¢tudiants en médecine qui recoivent une [89] formation spécifique sur
les symptomes et signes qu'ils doivent rechercher chez les ascendants,
descendants ou collatéraux des cas déja diagnostiqués.

Une attention particuliere concernant le respect de la confidentiali-
té est exigée. Une formule d'autorisation de I'examen de dépistage et
de la transmission de l'information doit étre signée par les membres
des familles visitées a qui s'adresse le dépistage. Une information pré-
alable leur est en principe fournie avant d'obtenir leur autorisation par
une signature. Les données recueillies sont traitées confidentiellement
et transmises aux €tablissements, services et professionnels concernés.

LES OBJECTIFS DU DEPISTAGE

Selon les informations que nous avons pu recueillir a partir de I'ex-
cellent ouvrage que constitue le Rapport de recherche | publié en
1989 par des chercheurs du College de Chicoutimi, du College de
Jonquiére et de 1'Hopital de Chicoutimi (Mélangon et al., 1989), un
certain nombre d'objectifs pouvaient étre poursuivis :

a) Dépister de fagon precise les cas potentiellement affectés par la
dystrophie myotonique ;

- identifier les souches familiales qui ont transmis et conti-
nuent de transmettre la maladie ;

- offrir 'assistance médicale requise ;
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- fournir une information adéquate et un conseil génétique ap-
proprié ;

- réduire l'incidence alarmante des cas de DM.

b) Obtenir un bilan exact de la situation de cette maladie grace
aux etudes épidémiologiques et généalogiques ;

c) Repérer les personnes atteintes qui pourraient recevoir l'assis-
tance de I’Association ;

[90]

d) Contribuer a I'enrichissement des connaissances techniques et
scientifiques et a I'histoire naturelle de la maladie.

RETOUR CRITIQUE
SUR LES OPERATIONS DE DEPISTAGE

Avec un recul de 15 ans déja, il m'est permis de poser certaines
questions en tant que représentant de la santé publique plus ou moins
engagé a 1'époque. Certains pourront le prendre comme une autocriti-
que. C'est possible, j'en conviens !

- Les tests de dépistage étaient-ils suffisamment sensibles, spéci-
fiques, éprouvés ?

- Les études couts-bénéfices existaient-elles en ce domaine ?

- Un traitement adéquat pouvait-il étre offert aux personnes dé-
clarées positives selon 1'état actuel des connaissances ?

- L'information transmise aux individus et aux familles lors des
entrevues était-elle suffisante et uniforme au point de permettre
une autorisation (signature) éclairée ?

- L'information sur l'utilisation future des données personnalisées
recueillies était-elle complete, claire et bien comprise selon
'examinateur ou l'interviewer ?

- Le respect des droits des individus au libre choix, a la confiden-
tialité et au consentement éclairé a-t-il été garanti ?
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Tout en reconnaissant que je ne peux répondre a toutes ces ques-
tions aujourd'hui, je ne peux davantage affirmer qu'elles aient toutes
¢té examinées au moment de ces opérations de dépistage. Peut-on se
donner bonne conscience a partir des opinions des personnes décla-
rées atteintes ? Ces malades sont de toute évidence favorables a ces
dépistages puisqu'ils affirment quasi unanimement (96,6 %) ,qu'il faut
continuer de [91] chercher les personnes atteintes de la maladie de
Steinert dans notre région ». Nous pouvons egalement déduire qu'ils
ont une opinion fort positive a I'égard des dépistages effectués puis-
qu'une forte proportion d'entre eux (89,8 %) affirment que « c'est
mieux de savoir qu'on est atteint de la maladie de Steinert ». (Mélan-
con 1989).

Ces observations démontrent jusqu'a quel point le dépistage de la
DM, en l'absence d'instruments fiables, tel un marqueur, a constitué
une intervention medicale et sociale extrémement complexe. On peut
cependant regretter le fait que les responsables des premiers dépista-
ges n'aient pas prévu l'établissement de procédures pour enregistrer
systematiquement les données de chacune des évaluations cliniques et
des entrevues. Egalement, notre analyse rétrospective permet de
conclure a une certaine improvisation dans le suivi des programmes
de dépistage d'une année a l'autre.

A la décharge de ceux qui étaient responsables de ces opérations, il
faut bien admettre que c'est dans le contexte d'une certaine pénurie de
ressources professionnelles et financieres que 1'on se doit d'interpréter
I'historique des dépistages de la DM au Saguenay-Lac-Saint-Jean.

LA SANTE PUBLIQUE
ET LES DEPISTAGES DES ANNEES 1990

A la lumiére de ce qui précéde, nous nous devons d'étre prudents et
circonspects face aux différents dépistages (cholestérol, diabete,
H.T.A., etc.) commencés ou annoncés par le réseau de la santé publi-
que. Dans les interventions qu'il conduit et dans les avis qu'il formule,
le médecin spécialiste en santé publique doit continuellement se réfeé-
rer a un cadre éthique guidant sa pratique de la santé publique. Ces
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considérations éthiques sont d'autant plus importantes a prendre en
compte que I'éducation seule s'avére souvent insuffisante pour amélio-
rer de fagon optimale 1'état de santé ou de bien-étre de la population et
qu'ainsi la promotion de [92] mesures qui restreignent les libertés in-
dividuelles se trouve légitimée.

Il ne suffit plus de penser a faire un dépistage en santé publique
pour conclure qu'il est justifié de le faire. En tant que professionnels,
nous nous devons d'étre respectueux des criteres d'éthique.

Définition du terme dépistage

« Une action qui consiste a identifier parmi une population les personnes
affectées, ou susceptibles de I’étre, par un probléme de santé donné. Cette
intervention permet d'identifier les sujets suspects en vue du diagnostic
et/ou du traitement » (Baudin-Dufour, 1992).

« L'étendue d'un dépistage peut varier. Il peut étre de masse et
s'adresser a une population entieére ou sélective et s'adresser a un sous-
groupe. On distinguera le dépistage des maladies génétiques ou héré-
ditaires du dépistage des maladies en général, qu'elles soient conta-
gieuses ou non, et ceci en raison des enjeux sur le plan social, médi-
cal, juridique et éthique), (Mélangon, 1993).

LE DEPISTAGE :
UNE QUESTION D9ETHIQUE

« Au plan de la déontologie médicale, le dépistage systématique
trouve sa justification dans le principe de bienfaisance-non-
malfaisance. Il contribue & améliorer la santé et le bien-étre des indi-
vidus et de la collectivité en prévenant l'apparition d'un probléme de
santé » (Mélangon, 1993 ; Comité de santé DSC, 1984). Mais est-ce
toujours le cas ? Toutes les expériences médicales réalisées avec des
patients ou des volontaires sont maintenant soumises a des regles
¢thiques strictes alors qu'il n'existe souvent aucune protection similai-
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re pour les populations qui sont soumises a des interventions médica-
les au nom de la médecine préventive ou de la promotion de la santé.

[93]

Plusieurs des interventions comme le dépistage de masse des can-
cers ou des facteurs associés aux maladies cardiaques présentent soit
des bénéfices douteux, soit une évaluation colits-bénéfices incertaine.

Les normes suivantes ont été formulées par de grands organismes
pour les dépistages et plusieurs d'entre elles s'appliquent aussi aux dé-
pistages non génétiques et aux données recueillies a des fins de re-
cherche :

- Seule la personne dépistée (ou son tuteur) doit avoir acces aux
données génétiques ou autres qui la concernent, & moins qu'elle
ne consente expressément et de facon éclairée a ce qu'elles
soient divulguées (Mélangon : 1993 ; American Academy of
Pediatrics : 1976 ; Derr : 1988 ; Turner etal : 1990 ; President's
Commission for the Study of Ethical Problems in Medicine and
Biomedical and Behavioral Research : 1983) ;

- Les informations nominales doivent étre codées de facon a les
rendre anonymes (M¢langon : 1993) ;

- La circulation des données codées devrait étre limitée et soumi-
se a des protocoles de confidentialité ;

- Le dossier génétique de la personne devrait étre distinct du dos-
sier médical habituel (Mélangon : 1993) ;

- Des mécanismes de sécurité devraient étre mis en place pour
limiter et/ou interdire 'acces privé ou public a l'information gé-
nétique (Mélangon : 1993) ou a des informations privées pour
fin de recherche (Derr : 1988).

CONCLUSION

« En résumé, la décision de procéder ou non a un dépistage doit
faire 1'objet d'une réflexion éthique s'appuyant sur des principes de
justice, d'équité, de confidentialité, de bienveillance, de bienfaisance,
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de respect de la vie et de l'autodétermination de la personne. Cette ré-
flexion pourrait s'articuler autour des questions suivantes qui résument
les ¢léments principaux [94] devant faire 1'objet d'attention selon la
communauté scientifique :

- Quelle est la prévalence de la maladie dans un groupe ou quel
est le risque pour un individu ?

- Quelle est la nature de 'affection et son pronostic ?
- Quel est l'effet du traitement sur ce devenir ?
- Quelles sont les qualités du test diagnostique ?

- Connait-on les cofts et les bénéfices reliés au dépistage, au dia-
gnostic et au traitement (pour les dépistés et les responsables du pro-
jet) ?

- Les couts sont-ils raisonnables ?

- Aux besoins de qui ce dépistage répond-il ? »

« Lorsque le dépistage est justifie, les réponses aux questions sui-
vantes peuvent orienter I'organisation du dépistage et sa tenue :

- Comment inclure des représentantes et des représentants de la
population a dépister dans le processus ?

- Comment obtenir un consentement libre et éclairé ?

- Quelles sont les mesures a prendre pour assurer la qualité de
'administration des tests ?

- Quelles sont les mesures a mettre en place ... ?
- pendant et apres le dépistage ;

- lors de la rédaction de rapport pour assurer la confidentialité des
résultats et le respect de la vie privée des dépistés » (Beaudin-
Dufour : 1992).

« Contrairement a ce qu'on pourrait croire aujourd'hui, les dépista-
ges ne résultent pas toujours, ou nécessairement, en une ameélioration
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de I'état de santé des dépistés. Ils sont parfois utilisés pour protéger les
intéréts sanitaires, économiques ou politiques de personnes, de com-
munautés ou de groupes d'affaires entourant ces dépistés. L'histoire
nous apprend aussi que les dépistages ont fait I'objet de plusieurs
controverses et encore aujourd'hui leur utilité doit étre étudiée [95] a
la piece, bien qu'ils fassent partie de la panoplie des outils de préven-
tion » (Beaudin-Dufour : 1992).

Paul Desmeules
[96]
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[97]

BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.
Deuxieme partie. LES INTERVENANTS

Chapitre 11

['administration de la santé
et la bioéthique

Daniel Larouche

Retour a la table des matiéres

N'étant ni un spécialiste des problémes génétiques ni un praticien
confronté jour apres jour aux exigences éthiques de 'action aupres de
personnes affectées, il m'est apparu sain d'apporter ici une réflexion
personnelle sur les enjeux éthiques particuliers associés a ce qu'on
pourrait appeler I'administration de la santé. Ce type de réflexion me
semble utile a deux égards.

Premierement, la réforme de la santé veut recadrer l'intervention
du réseau autour du citoyen : pour ce faire, elle a prévu la création
d'un palier administratif régional - la Régie - dont 1'un des attributs
devrait étre de rapprocher « besoin des usagers » et « intervention du
réseau des services ».

Deuxiemement, par atavisme, croyance ou habitude, la portée mo-
rale des gestes administratifs d'un réseau n'apparait pas a priori revétir
autant d'importance que les gestes posé€s par exemple a l'endroit des
individus en contexte clinique. Il y a peut-étre 1a un probléme a exa-
miner.
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En effet, quels sont les enjeux éthiques particuliers pour un appa-
reil administratif voué a la planification, a 1'organisation, a l'allocation
et a I'évaluation des services ? Le cas échéant, quelles actions, quel
type de stratégie peut-on déterminer pour étre 8 méme de répondre a
ces enjeux ?

Voila de bien belles et grandes questions pour le temps qui nous
est imparti ! Des questions que je traiterai ici Selon mon point de vue
et non a partir d'une position d'organisme.

L'administration de la santé apparait étre un sujet a ce point neutre
et aisé qu'il est peut-&tre bon de partir de situations [98] ou d'exemples
extrémes pour faire ressortir a quel point le « normal » et le « banal »
peuvent étre de mauvaises références quand il s'agit d'établir les fon-
dements d'une éthique authentique.

Allons-y d'un exemple extréme. Dans un trés beau texte de la re-
vue Relation, Jean-Claude Ravet, prenant comme exemple la guerre
du Golfe, démontrait comment un systeme bien organisé¢ pouvait, en
utilisant notamment la dépersonnalisation de 1'ennemi, faire participer
un peuple entier a une hécatombe et ce, au nom de la paix et de la li-
berté. Par ailleurs, d'autres systemes - tel celui qui a permis I'Holo-
causte - nous permettent de voir comment, a lI'échelle individuelle, de
banals fonctionnaires méticuleux, obéissants et s'abstenant de remettre
en cause l'autorité, se sont faits les rouages humains de machines in-
humaines.

Notre réaction a 1'égard de ces faits est d'ailleurs intéressante. Nous
avons une propension a reléguer ces comportements dans le monde du
« monstrueux~~, de 1'« impensable ». Pourtant, ces individus, opéra-
teurs d'un systéme monstrueux, n'étaient pas des monstres : ils avaient
accepté d'exécuter les ordres sans se réserver le droit de penser.
Comme le dit si bien Ravet: S'étant en quelque sorte vidés d'eux-
mémes, ils n'éprouvaient plus le monde. » Les expériences scientifi-
ques du psychosociologue Stanley Milgram sur la réponse face a 1'au-
torité ont assez clairement démontré que ce type de passivité extréme
devant l'autorité est le lot d'une majorité de citoyens dans nos sociétés.

Suis-je sur le point de vous qualifier de monstrueux notre systeme
de santé ? Non, pas du tout ! Ce qui est intéressant dans les exemples
qui précédent, c'est I'importance de la maniere d'étre et de se perce-
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voir des personnes par rapport a leur cadre d'action. Nous y revien-
drons plus loin.

Mais parlant d'administration de la santé, que peut-on tirer [99]
d'exemples aussi démesurés ? Notre réseau de services ne reconnait-il
pas a sa base la dignit¢ de I'existence humaine, sa raison d'étre étant
« le maintien et I'amélioration de la capacité des personnes d'agir dans
leur milieu et d'accomplir les rdles qu'elles entendent assumer » ? En
fait, le monde de I'administration de la santé recele des pieges de tout
ordre. Permettons-nous ici d'en identifier quelques-uns.

C'est bien connu, I'administrateur doit prendre ses décisions sur la
base de connaissances, d'informations, de normes et de conventions.
Ces données doivent normalement permettre de décider des gestes les
plus pertinents pour réduire les écarts entre une situation percue et une
situation souhaitée. Voila pour la « théorie ». Examinons comment la
qualité de l'information affecte 1'univers de la décision.

Prenons par exemple les notions de disponibilité et d'accessibilité
au service de médecins sur le territoire régional. Si le concept utilisé
pour la gestion des effectifs médicaux en région est uniquement la
disponibilité régionale ou sous-régionale de médecins de divers types,
l'attention de I'administrateur se portera sur la suffisance régionale des
effectifs. L'absence d'une mesure de I'accessibilité des diverses com-
munautés a des services médicaux sur place 1'empéchera de percevoir
certains problémes réels pouvant découler de la concentration dans
quelques centres urbains de 1'essentiel des services médicaux : alour-
dissement des problémes en milieu rural, recours accru aux urgences
la ou théoriquement les CLSC pourraient jouer le réle de porte d'en-
trée.

Pour le gestionnaire, il importe de pouvoir connaitre les causes et
la filiation des problémes pour agir correctement. Or, les données rou-
tiniéres disponibles, la surabondance de données plus ou moins vali-
des ou pertinentes entravent la décision. Un exemple récent permet de
I'illustrer. Notre région est aux prises avec un probléme systématique
de transfert hors région des jeunes placés en centre de réadaptation.

[100]

A partir des données de gestion du Ministére, c'est par l'améliora-
tion de la gestion des places que le probléme devait étre résolu. Une
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analyse plus approfondie d'informations non routiniéres nous a permis
d'établir une relation tres forte entre la propension des différentes ré-
gions a exporter des jeunes placés et le niveau comparatif de finance-
ment dont elles disposent. En clair, ce qui était traité d'abord comme
un probleme de gestion régional était en fait un probléeme decoulant
d'une mauvaise répartition interrégionale du financement dévolu a ce
programme. Point n'est besoin d'épiloguer sur les conséquences de
telles situations sur les usagers et les familles.

La question de 1'allocation est un sujet fort intéressant pour illustrer
le propos. De fagon usuelle, notre réseau traitait de l'allocation des
ressources financiéres (interrégionale et intrarégionale) en I'envisa-
geant uniquement sous l'angle du portefeuille de services qu'il permet-
tait d'établir. Or, il a été démontré que « l'argent de la santé » était
aussi de l'argent et qu'a ce titre sa répartition dans l'espace - a I'échelle
interrégionale comme intrarégionale - affectait le niveau de dévelop-
pement économique des collectivités et €galement le niveau de déve-
loppement social. De plus, les écarts de répartition territoriale de ce
financement engendrent et entretiennent des flux démographiques qui
modifient la composition des populations : vieillissement accélére,
baisse de la capacité naturelle de reproduction de la population. Ces
conséquences en entrainent d'autres qui viennent aggraver la situation
au plan social : fermetures d'écoles, perte d'éligibilité au financement
public. De fagon un peu paradoxale, les conséquences de la désinté-
gration démographique décrite ici peuvent méme expliquer en partie
I'amélioration de la performance de certaines régions a 1'égard de la
diminution des accidents entrainant des traumatismes et de la baisse
des complications périnatales.

Cette illustration portant uniquement sur le choix et le [101] trai-
tement des informations laisse voir, je crois, le caractere extrémement
névralgique et déterminant des décisions politiques et administratives
par rapport a des enjeux sociaux et individuels fondamentaux. Une
répartition inadéquate de l'enveloppe budgétaire, la décision de créer
un établissement a tel ou tel endroit, entrainent des conséquences qui
non seulement affectent les services mais aussi le développement éco-
nomique et social des collectivités et des régions. On pourrait méme
analyser avec grand intérét les liens entre les phénoménes démogra-
phiques mentionnés ici et I'évolution du génome et la répartition spa-
tiale de certaines maladies héréditaires.
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Les énoncés qui précedent permettent également d'interroger une
dimension particuliére de I'activité administrative d'une régie ou d'un
ministere : 1a ou les pratiques, les habitudes et 1'organisation du travail
tendent a traiter de problématiques de type individuel de fagon fouil-
lée et compétente, on doit s'apercevoir qu'existent des ¢éléments qui
relévent du domaine social et politique.

Nous n'avons traité¢ qu'une toute petite partie du sujet. Néanmoins,
a travers ces exemples comme a travers de nombreux autres que nous
n'avons pu évoquer, il est clair que le monde de I'administration de la
santé n'est pas en réalité un univers « confortable » et « douillet », au
plan de 1'éthique. On peut, dés lors, se demander comment favoriser la
croissance de la capacité éthique de cette composante du systéme.

CONCLUSION

Selon moi, au-dela des considérations organisationnelles, c'est a la
source, chez chaque acteur, que tout se joue. Il faut apprendre :

- a garder les yeux ouverts : car ce qui importe est bien souvent
au-dela de ce que nous convenons de voir ;

[102]

- ane pas soumettre sa pensée a l'autorité : la distance critique est
une qualité essentielle ;

- ane jamais dépersonnaliser ce qui est humain : derriére tout ac-
te administratif se trouvent des vies. Rien de ce qui est humain
n'est instrumental. Il faut donc :

- ne jamais écarter les acteurs ; - reconnaitre leur compétence.

- a se préoccuper le plus réellement possible de ceux qu'on pré-
tend vouloir servir. Et, globalement, a reconnaitre sa responsa-
bilité propre dans son champ d'activité.

Les bons systémes ne sont faits, je crois, que de personnes parta-
geant une « éthique de conviction et de responsabilité » (J.C. Ravet).
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L'éthique fait partie de la personne. Elle n'est pas extérieure a celle-ci.
Et c'est sur cette base seulement qu'elle peut progresser. Et si j'ai l'air
de précher un peu, dites-vous bien que je ne le fais qu'a mon endroit !

Daniel Larouche
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BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.
Troisieme partie. LES CITOYENS

Chapitre 12

Le contexte hospitalier face
aux parents et aux enfants atteints
d'acidose lactique congenitale

André Houde

Retour a la table des mati€res

L'Association de l'acidose lactique du Saguenay-Lac-Saint-Jean est
une corporation sans but lucratif, fondée en 1990, et regroupant prin-
cipalement les parents et amis des enfants atteints d'acidose lactique.
Notre association compte dix-huit couples ayant ou ayant eu un ou
plusieurs enfants atteints. Par cette association, nous poursuivons des
objectifs tels le bienétre, 1'intégration et le développement de nos en-
fants atteints de cette terrible maladie (dont la description est présen-
tée a la fin du présent exposé¢). Mais notre but ultime est surtout de
faire connaitre cette maladie et de promouvoir la recherche médicale a
l'aide de diverses activités de financement.

Jusqu'a ce jour, d'ailleurs, nous déplorons fortement le manque de
connaissance de la part du monde médical au Québec, tant chez le
personnel infirmier que chez les médecins rencontrés lors de nos visi-
tes aux urgences des hopitaux du Québec, et chez les divers interve-
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nants sociaux (ergothérapeutes, physiothérapeutes, orthophonistes,
¢ducateurs, etc.). Que le commun des mortels ne connaisse pas ou
n'ait jamais entendu parler de cette terrible maladie qu'est 'acidose
lactique, nous pouvons en convenir. Mais que les divers médecins ou
infirmiers rencontrés au Québec demeurent abasourdis quand nous
leur présentons nos enfants atteints d'acidose lactique lors de nos visi-
tes, cela devient aberrant, frustrant, voire méme ridicule. Nous devons
continuellement parfaire leur éducation sur cette grave maladie. Et
quand nous leur exposons les dangers que peut comporter une crise
d'acidose lactique, nous sommes a peine pris au sérieux. Pour eux,
nous devenons des cas hystériques et imbus de nous-mémes. Et tout
cela parce [104] qu'eux, ils sont devant I'inconnu et nous, simples pa-
rents, nous leur apportons le peu de lumiére que nous détenons. Alors,
devant ces situations répétées, vous imaginez sans doute par quelle
gamme de sentiments nous pouvons passer. La frustration, la colere,
l'inquiétude, la panique et I'envie de tout abandonner sont devenus nos
combats quotidiens. Et pourtant, on se contenterait bien d'un peu de
considération de leur part, étant donné que nous sommes parfaitement
conscients d'étre face a une maladie génétique incurable et, de cela,
nous avons fait notre deuil. Mais dans la vie il est permis de conserver
de l'espoir, si faible soit-il, et de le faire partager aux divers interve-
nants concernés par cette terrible maladie.

Il ne faudrait pas oublier que c'est a nous qu'incombe la tache de
rassurer nos enfants et de les stimuler face a cette maladie encore trop
inconnue. Mais nous, parents, avons tout aussi besoin d'étre épaulés
pour faire face a la musique. Et cet appui serait le bienvenu lors des
hospitalisations, entre autres si on respectait les instructions décrites
dans nos lettres de référence fournies par le pédiatre, le docteur Char-
les Morin, a savoir la priorité de traiter rapidement ces enfants en pé-
riode quelconque d'infection. Souvent ces instructions sont traitées a
la 1égere parce que le personnel médical, étant devant l'inconnu, dis-
cerne mal les priorités. Cette maladie étant trés peu apparente et beau-
coup trop sournoise, nous convenons parfaitement bien que le person-
nel médical arrive mal a comprendre tout 1'enjeu de la situation. D'ou
I'i'mportance extréme de les informer. Lorsque ce pas sera franchi,
nous pourrons ensuite voir a 1'éducation de la population en général,
parce que, lorsque nous sommes en présence de maladie génétique,
cela est synonyme pour la plupart des gens de « coupable quelque
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part » ou de 4amille tarée ». Un « zeste » de compréhension allégerait
notre fardeau.

En conclusion, nous demeurons fermement convaincus que le
premier pas vers l'espoir de la guérison compléte (un jour, espérons-
le) de nos enfants atteints d'acidose lactique est [105] que le monde
médical de la province de Québec soit mis au courant de 1'existence de
cette nouvelle maladie au méme titre que n'importe quel cancer ou
autre maladie du genre.

L'ACIDOSE LACTIQUE CONGENITALE *

Plusieurs maladies héréditaires ont une prévalence (fréquence) €le-
vée dans les régions du Saguenay-Lac-Saint-Jean et de Charlevoix.
Une d'entre elles, l'acidose lactique congénitale, était encore peu
connue il y a quelques années. L'acidose lactique congénitale est cau-
sée par l'insuffisance d'une enzyme dans l'organisme humain, la cyto-
chrome oxydase. Le rdle de cette enzyme est de fournir de I'énergie
aux milliards de cellules qui constituent le corps humain. L'enzyme
est diminuée ou absente dans plusieurs organes (reins, muscles, cer-
veau), mais c'est surtout au foie que cette absence est importante.

Les manifestations

Lorsque cette enzyme est diminuée chez un enfant, plusieurs mani-
festations peuvent €tre observées : 1'enfant est plus mou que la norma-
le, 1l s'assoit et marche plus tardivement. Au cours d'une infection, la
demande d'énergie du corps est augmentée. Si I'enzyme cytochrome
oxydase est manquante, une baisse importante d'énergie survient et
elle s'accompagne d'un débalancement sanguin qui entraine de « l'aci-
dose » (le sang est plus acide). Si ce débalancement est important,
'enfant peut parfois décéder.

%

Le texte suivant est tiré d'un dépliant et est reproduit avec I'aimable courtoisie
de CORAMH et de I’Association de I'acidose lactique.
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Le mode de transmission

Pour transmettre la maladie, les deux parents doivent étre porteurs
du gene défectueux responsable de la maladie. Les porteurs ne présen-
tent aucun signe de 'acidose lactique.

Deux parents porteurs ont a chaque grossesse :
[106]

- une probabilité¢ de 25 % d'avoir un enfant non porteur du gene
de la maladie ;

- une probabilité de 50 % d'avoir un enfant porteur ;

- une probabilité de 25 % d'avoir un enfant atteint d'acidose lacti-
que.

La maladie atteint les deux sexes dans une proportion égale. Au
Saguenay-Lac-Saint-Jean, on estime qu'environ une personne sur 28
est porteuse du gene de l'acidose lactique congénitale.

Le diagnostic

On pose le diagnostic au moyen d'une prise de sang pour doser le
lactate, et d'une biopsie du foie et de la peau pour doser 'enzyme.

Le traitement

Présentement, il n'existe pas de traitement capable de guérir I'aci-
dose lactique congénitale. Certains aspects du traitement, principale-
ment la nutrition et le traitement des épisodes d'infection, permettent
toutefois une meilleure qualité de vie.

Il est indispensable que les enfants atteints recoivent toutes les ca-
lories nécessaires a une croissance normale. Il peut donc arriver que le
médecin prescrive des traitements nutritionnels spéciaux lorsque 1'en-
fant refuse de s'alimenter adéquatement.
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Lorsque 1'enfant atteint présente de la température, de la toux, une
gastro-entérite, ou lorsque son état général se détériore, il faut consul-
ter sans tarder le médecin. Une hospitalisation immediate pourra alors
étre nécessaire afin de controler ou d'éviter une crise d'acidose. De
nouveaux médicaments sont actuellement a 1'é¢tude et le temps permet-
tra d'en évaluer l'efficacité.

La prévention

La prévention de l'acidose lactique se fait au niveau du [107] dia-
gnostic prénatal. Les parents d'un enfant atteint de cette maladie peu-
vent avoir recours a l'amniocentése s'ils désirent un autre enfant.
L'analyse du liquide amniotique indique la présence ou l'absence de la
maladie chez le foetus ; les parents peuvent alors prendre une décision
¢éclairée, a savoir s'ils désirent poursuivre ou interrompre la grossesse.

La recherche

Puisque 1'acidose lactique congénitale a été¢ récemment identifiée
au Saguenay-Lac-Saint-Jean, des recherches seront nécessaires pour
ameéliorer la prévention et le traitement de cette maladie. Certaines
recherches sont déja en cours grace a la collaboration de 1'Hopital de
Chicoutimi, de I'Universit¢ du Québec a Chicoutimi, de I'Hopital
Sainte-Justine de Montréal et The Hospital for Sick Children de To-
ronto. Ces recherches ne pourraient étre entreprises sans la collabora-

tion des parents et des familles des enfants qui sont atteints de la ma-
ladie.

André Houde
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[109]

BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.
Troisieme partie. LES CITOYENS

Chapitre 13

L'ethique, les parents
et la tyrosinémie

Gérard Tremblay

Retour a la table des matiéres

On nait, on grandit, on se fréquente, et, mieux assuré de ses senti-
ments, on décide de former un couple. On fait les plus beaux réves et
on se permet de grands espoirs : fonder une famille. On ne peut de-
mander plus ! Avoir un enfant, c'est si beau et si extraordinaire. De la
conception a la naissance s'échafaude l'environnement qui accueillera
cet enfant. Les émotions et la complicité se précisent pour la venue du
petit a naitre. Enfin, c'est I'émerveillement, il est arrivé. C'est un.... il
n'a pas de difformité, il est normal.

De retour a la maison depuis trois semaines, une nouvelle vie de
famille commence. Tout tourne autour de ce nouveau venu. « Quelle
belle réussite ! » se disent les nouveaux parents. Le téléphone sonne,
c'est le pédiatre, c'est le drame, un monde qui s'écroule. On avait ou-
blié le dépistage néonatal, I'examen du sang et de 'urine qui nous in-
forme de ce qui n'est pas encore apparent.

Le médecin avise les parents qu'on soupgonne une maladie hérédi-
taire qui touche le foie et les reins. Il leur explique que le manque
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d'une enzyme empéche la dégradation de la tyrosine et que sans trai-
tement l'issue est fatale. On hospitalise 1'enfant pour lui faire subir des
examens complémentaires qui confirmeront le diagnostic : leur enfant
a la tyrosinémie (cette maladie héréditaire est décrite a la fin de ce
chapitre).

Que ressentent les parents ? C'est difficile a expliquer, il faut le vi-
vre pour le savoir. Que faire avec cette maladie ? Qui est le coupable ?
Lui ou elle... ? Se sont-ils trompés de bébé ? Pourquoi nous ? ? ?
Maintes questions pour en arriver a une derniere qui mobilisera toute
notre énergie : peut-on se battre contre cette maladie ?

[110]

On commence avec la di¢te (réduite en phénylalanine et tyrosine),
plusieurs examens sanguins, pour en arriver, aujourd'hui, a la trans-
plantation hépatique. L'enfant devra peser au moins 12 kilos, il devra
étre disponible 24 heures sur 24, I'opération se fera a 1'HoOpital Sainte-
Justine et le s€jour variera de un a trois mois. Que de problémes, pen-
sez-vous ! Heureusement, depuis quelques années, il y a le Groupe
aide aux enfants tyrosinémiques du Québec.

A ce survol rapide des événements, il y a la vie du couple, de la
famille et de la famille élargie qui n'est pas ce qu'elle aurait di €tre a
l'arrivée d'un nouvel enfant. Il n'y a plus de choix, on parle maintenant
de risque. On se base sur des statistiques pour évaluer la vie de notre
enfant. Sans traitement, le taux de mortalité est de 100 % aprés un an ;
le traitement palliatif fait progresser l'espérance de vie a cinq ans pour
50 % des enfants ; finalement il y a la greffe avec ses 86 % de taux de
réussite pour cing ans et bientdt, plusieurs l'esperent, la thérapie géni-
que qui devrait étre sans limite de temps. C'est tout un avenir, n'est-ce
pas ?

Tous ces ¢léments témoignent de la vie d'un couple, d'une famille,
avec un enfant atteint de la tyrosinémie. Ce ne sont pas des propos
alarmistes mais la réalité vécue par les parents confrontés a une telle
situation.

Les couples qui ont un ou des enfants atteints d'une maladie héré-
ditaire sont laissés beaucoup a eux-mémes. Le médecin leur explique
le diagnostic et ses conséquences mais ne peut en faire plus. Il offre
une grande disponibilité quand cela est possible mais que peut-il faire
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de plus ? Les parents font une crise et cherchent le coupable. Ils ne
comprennent pas ce qui leur arrive. Ils ont parfois un numéro de télé-
phone ou ils peuvent joindre un couple comme eux. Mais pourquoi
embéter des étrangers avec nos problémes ? C'est ainsi que le temps
passe et que chacun réinvente la roue et parcourt les multiples dédales
des services de santé.

[111]

LE GROUPE AIDE AUX ENFANTS
TYROSINEMIQUES DU QUEBEC (GAETQ)

Le Groupe aide aux enfants tyrosinémiques du Québec offre des
services aux parents et a leur enfant atteint. Il facilite les déplace-
ments, 1l discute avec les médecins, il intervient dans le traitement, il
aide les parents a planifier les examens cliniques, il renseigne sur les
incidences de la maladie, il permet aux parents d'échanger entre eux, il
discute méme de la pertinence de certains traitements. Le GAETQ,
dans certains cas, dérange, il pose des questions. Il n'est pas un cou-
ple ; ce sont des couples qui s'informent, qui se soutiennent et qui exi-
gent le meilleur traitement pour leurs enfants. C'est la deuxiéme famil-
le.

Le GAETQ est né de la volonté de parents qui se sont rencontrés a
I'Hopital de Chicoutimi pour une biopsie du foie de leur enfant. On
voulait doser I'ATP. Par la suite le docteur Larochelle rassemblait a
nouveau les parents de la région pour un test de porteurs. Il nous ren-
contrait & nouveau pour parler de die¢te. Mais toute son énergie tour-
nait autour du traitement de la maladie et non pas autour du traitement
des parents. Pourtant, lors de ces quelques rencontres, les parents
échangeaient un peu entre eux. Par l'entremise de CORAMH et de son
programme d'information, les premieres réunions avaient lieu et, en
1989, le GAETQ était formé.

Apres quatre ans d'existence formelle et plus de six ans d'existence
informelle, le groupe est riche d'une expérience unique. Déja nous
avons aidé a la formation d'un groupe dans la région et d'un groupe de
support a Montréal pour la FMF (Fondation des maladies du foie).
Nous entretenons de la correspondance avec des parents de France qui
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ont des enfants atteints de tyrosinémie, dont deux sont greffés. La dis-
cussion et I'échange entre les parents, ce n'est pas de la curiosité mais
de 'aide nécessaire pour traverser les différentes étapes. Nos coordon-
nées circulent un peu partout. Nous pouvons et nous [112] voulons
aider les enfants atteints de tyrosinémie héréditaire et leurs parents, et
nous pouvons conseiller les autres.

L'ETHIQUE

L'éthique fait habituellement référence a la morale, au gros bon
sens ou a la confidentialité. Il y a d'autres aspects qui méritent que 1'on
s'y attarde. Pour les parents, 1'éthique, c'est le savoir-vivre, I'entraide,
le respect de la vie, la promesse d'une chance d'aventr...

L'éthique, pour nous, c'est aussi la participation a des tests de dé-
pistage pour essayer de diminuer l'incidence d'une maladie ; c'est I'ap-
plication de ces découvertes dans un délai raisonnable, et c'est aussi la
possibilité de connaitre concrétement les résultats de ces recherches.

Il est souvent facile de faire miroiter a des personnes aux prises
avec une issue fatale des possibilités de guérison. Alors quand ces es-
poirs viennent de médecins, il devient donc tres difficile pour des in-
dividus, un couple ou un patient, de faire la part réelle des choses sur
des bases objectives. Souvent ces personnes sont victimes d'un em-
pressement inutile ou d'espoirs impossibles.

Dans le cadre prochain de la thérapie génique, il faudra encore que
chacun soit trés vigilant pour éviter un engouement qui pourrait mener
des individus a leur perte. Car dans le cas de la tyrosinémie, nous
avons de plus en plus de possibilités de traitements : la diéte qui, bien
suivie, donne souvent de bons résultats, ensuite la greffe qui réussit
assez bien sans trop d'effets secondaires, enfin un nouveau médica-
ment qui est a 1'essai et qui élimine les déchets toxiques produits dans
la tyrosinémie héréditaire par la dégradation de la tyrosine (succynila-
cétone).

Aux formules qui ont fait leurs preuves on pourra ainsi [113] op-
poser la thérapie génique quand elle sera disponible. Il y aura peut-
étre des personnes empressées qui commettront des erreurs. On fera
peut-étre plus de tort que de bien. Il faudra veiller au grain. A cet effet
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le GENETHIQ a élaboré, en collaboration avec le GAETQ, une grille
de décision qui tient compte de tous les facteurs importants pour en
arriver a la meilleure décision.

LA TYROSINEMIE *

La tyrosine est un acide aminé qui se retrouve dans la plupart des
protéines animales et végétales. La transformation métabolique se fait
surtout au niveau du foie par l'intermédiaire d'une enzyme FAAH.
L'absence de cette enzyme chez les gens atteints de tyrosinémie cause
une accumulation de déchets qui endommage le foie et les reins, en-
trainant ainsi une dégénérescence lente de ces organes.

Le diagnostic de la tyrosinémie est habituellement fait avant que
l'enfant présente les premiers signes de la maladie. La tyosinémie en-
traine progressivement une détérioration au niveau du foie et des
reins. Ces complications menacent la vie de l'enfant.

Notons que la tyrosinémie n'affecte pas les capacités intellectuelles
de I'enfant.

Le traitement

Il n'y a pas de traitement médical pour guérir cette maladie. Un
contrdle alimentaire strict, plus l'addition de vitamines, permettent de
maintenir 1'équilibre métabolique. L'enfant est soumis régulierement a
des tests médicaux. La greffe du foie est l'issue finale qui s'offre pour
faire disparaitre les symptomes de cette maladie.

[114]

Le mode de transmission

La tyrosinémie est une maladie héréditaire transmise selon le mode
autosomal récessif. Pour transmettre la maladie, il faut que les deux
parents soient porteurs du géne défectueux. Deux parents porteurs ont

%

Le texte suivant est tiré et adapté d'un dépliant du Groupe aide aux enfants
tyrosinémiques du Québec.
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a chaque grossesse 25 % de risque d'avoir un enfant atteint, 50 %
d'avoir un enfant porteur du géne de la maladie mais en santé et 25 %
d'avoir un enfant non atteint.

Pere Mere

© QO

| | | |

R

J
Non-porteur Porteur Atteint
25 % 50 % 25 %

Dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean, une personne sur 20
est porteuse du gene de la maladie. Depuis la découverte de la maladie
en 1954 par le docteur Jean Larochelle, 120 cas ont été répertori€s. De
trois & cinq enfants naissent avec cette déficience chaque année. On
peut déterminer par amniocentése a la 15¢ semaine si l'enfant est at-
teint ou non de cette maladie.

Gérard Tremblay

Pour plus d'informations :

Groupe aide aux enfants tyrosinémiques du Québec (GAETQ)
3162, rue Granville

JONQUIERE (Québec)

G7S 2B9

Tél. : (418) 548-1580.
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[115]

BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.
Troisieme partie. LES CITOYENS

Chapitre 14

Le citoyen handicapé
et le dépistage des maladies
héréditaires

Danny Deraps

Retour a la table des matiéres

Ma contribution consistera a exposer les vues du citoyen en regard
de cette problématique. Vous voudrez bien excuser la tangente que
prendra mon propos, puisqu'il sera en grande partie développé a tra-
vers la lorgnette du citoyen vivant avec un handicap physique. Ceci
dit, j'essaierai autant que faire se peut de ne pas orienter mon propos
sur une voie a sens unique, mais bien de signaler de fagon réaliste
quelques-unes des ornicéres qui pourraient se trouver sur le chemin des
personnes devant envisager des politiques cohérentes dans le domaine
qui nous préoccupe aujourd'hui.

Pendant quatre ans, j'ai occupé le poste de secrétaire de la section
Saguenay-Lac-Saint-Jean de 1'Association canadienne de la dystrophie
musculaire. Par la suite, j'ai eu le plaisir de siéger durant quatre ans au
conseil d'administration de CORAMH. Au cours des dix derniéres
années, j'ai donc, a de nombreuses reprises, cotoyé des personnes at-
teintes de maladies neuromusculaires, les membres de leurs familles
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ainsi que des intervenants dans le domaine. Les préoccupations fami-
liales, sociales, émotives et professionnelles de ces personnes me sont
assez familieres, particulierement la problématique de l'intégration
scolaire et de la faible scolarité des personnes présentant une déficien-
ce, I'impossibilité que je qualifierais de presque « héréditaire » pour la
majorité de se dénicher un emploi tant soit peu rémunérateur dans une
société ou méme les mieux portants et les mieux instruits ont peine a
trouver leur place au soleil, ainsi que la question du loisir et de I'iso-
lement affectif et social.

[116]

MES PREOCCUPATIONS PROFESSIONNELLES,
SOCIALES OU INDIVIDUELLES
EN REGARD DE MON EXPERIENCE

Un nombre croissant de personnes handicapées ainsi que les inter-
venants aupres d'elles, tant au Canada que dans beaucoup d'autres
pays dits avancés, sont maintenant d'avis que 1'éventail des politiques
sociales concernant les besoins des personnes vivant avec une défi-
cience méne a un véritable cul-de-sac. Au cours des trois dernicres
décennies, les gouvernements de ces pays ont adopté un grand nombre
de mesures visant au bien-Etre et au développement physique et social
de ce groupe de citoyens, mais la plupart de ces politiques ont pour
caractéristique d'étre morcelées, parfois incompletes et souvent inco-
hérentes. Pour tout dire, le tout-a-la-piece qui prévaut dans ce domai-
ne ne fait qu'aggraver les difficultés existantes. J'en prends pour
exemple les nombreuses chasses gardées qui se sont multipliées au
sein des divers ministeres, et dont la mission est de répondre aux be-
soins spécifiques de cette catégorie marginale de citoyens, que ce soit
dans le domaine de la santé, de 1'éducation, du transport, du travail et
des loisirs. Il arrive parfois méme que deux ou plusieurs ministeres
aient des missions plus ou moins convergentes, alors que les politi-
ques mises de l'avant pour arriver a leurs buts sont, en fin d'analyse,
carrément antagonistes.

Mais pourquoi en est-il ainsi ? Peut-étre qu'au fond les personnes
présentant une déficience physique ou intellectuelle, a l'instar d'autres
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groupes marginaux de nos sociétés, relevent d'une sous-culture que
l'on préfere ignorer de facon plus ou moins tacite, selon 'humeur du
moment. Du moins sont-elles per¢cues comme telles par le public, par
certains intervenants, et souvent méme par d'autres personnes attein-
tes. La marginalisation de cette sous-culture, et toutes les caractéristi-
ques de cette marginalisation, ménent nécessairement a une limitation
dans les moyens d'appropriation des pouvoirs, a un certain désintéres-
sement des besoins de cette sous-culture par l'ensemble et, par voie de
conséquence, a un ¢état de stagnation plus ou moins prononce.

[117]

Se pourrait-il qu'un processus identique de mise a 1'écart et de dé-
sintéressement plus ou moins généralisé du public puisse éventuelle-
ment surgir pour les questions se rattachant au dépistage génétique ? 11
me semble qu'il serait bon que 1'on s'interroge a ce sujet. Bien que je
reste optimiste et que je veuille croire au gros bon sens du public,
I'exemple de la problématique du SIDA au sein de nos sociétés
contemporaines, pour ne citer que celui-la, me laisse quand méme
songeur. C'est tout ce phénomene sournois de l'indifférence plus ou
moins €rigé en systeme qui empoisonne véritablement I'existence de
nombreuses personnes présentant une ou des déficiences. Je suis pro-
fondément convaincu que le désintéressement poli de nombre d'em-
ployeurs potentiels ou de décideurs publics, qu'ils se trouvent au sein
de nos commissions scolaires, dans les conseils d'administration de
nos colléges et universités, dans les réseaux de transport urbains et
interurbains, ou dans le domaine de la conception architecturale de
nos édifices publics, est du méme ordre que celui qu'affectent certains
responsables des réseaux de santé qui refusent de considérer comme
importante la problématique du dépistage des maladies héréditaires.

En plus du désintéressement affiché par le public et par ceux que
j'appellerai, pour les besoins de la discussion, les intervenants-
décideurs, il m'apparait que les promoteurs du dépistage génétique
risquent eux aussi de faire face a un autre phénomene de sociéte, soit
celui d'une marginalisation plus ou moins consciente de la probléma-
tique qui nous réunit cet aprés-midi. Cette marginalisation pourrait
étre de deux ordres. En premier lieu, on peut penser que la complexité
des concepts abordés aura pour effet de reléguer a la sphére des seuls
initiés les questions primordiales touchant 1'ensemble des populations
concernées. Si on songe que les progres scientifiques dans le domaine
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des maladies génétiques se font & un rythme tel qu'ils en étonnent
méme les plus grands spécialistes, on peut envisager avec une quasi-
certitude la possibilité que le public ne se désintéresse completement
de ces questions.

[118]

Désintéressée, parce que résignée a n'y rien comprendre, la per-
sonne de la rue aura tendance a effectuer un mouvement de recul. Il
faudra donc que 1'éducation des citoyens sur le sujet se fasse avec d'in-
finies précautions, tout en tenant compte de I'évolution des mentalités
et des croyances de chacun.

L'autre écueil que le dépistage génétique pourrait rencontrer sur
son chemin serait peut-étre 1i¢ a la nature méme des syndromes en
cause. Tant et aussi longtemps que nos concitoyens n'auront pas saisi
toute I'importance que prend le géne anormal dans un trés grand nom-
bre de maladies, le dépistage génétique sera voué a la sphére de 1'épi-
phénomene. Si on veut éviter cet écueil, les intervenants-décideurs du
domaine médical devront s'atteler a la tiche de faire comprendre a
leurs concitoyens qu'au moins 60 % d'entre eux développeront ou
mourront d'une maladie déterminée génétiquement. Dans un tel
contexte, le travail de sensibilisation aupres de la population entrepris
par CORAMH il y a nombre d'années devrait étre mieux soutenu fi-
nanciérement et son modele d'organisation et de travail, repris a une
plus large échelle.

Au cours de mes nombreux contacts avec les personnes présentant
une déficience, j'ai aussi €t¢é a méme de constater que ces personnes
sont souvent les victimes autant de l'indifférence et de la mise a 1'écart
au sein de notre société, que d'un manque criant de moyens de tout
ordre. Point n'est besoin d'élaborer longuement sur le sujet : ces per-
sonnes sont, pour la plupart, dans une situation financiére précaire et
doivent se résigner a vivre de l'aide sociale. Bien siir, nos sociétés ac-
ceptent en principe le fait que les personnes handicapées aptes au tra-
vail puissent participer a la course a I'emploi au méme titre que leurs
concitoyens bien portants, sauf que l'ignorance et les préjugés minent
la portée des politiques incitatives dans ce domaine. Mal a 1'aise et peu
sensibilisés a ces questions, nos concitoyens consideérent comme rele-
vant du symbole I'embauche de personnes handicapées aptes au tra-
vail. Selon un récent sondage Décima auquel la Presse canadienne
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[119] faisait écho le 9 mars 1993, le syndrome du « pas dans ma
cour » est une attitude généralisée chez la majorité des employeurs du
pays. Et que dire des politiques d'incitation a l'embauche qui ren-
contrent une vive opposition pour ne pas dire une fin de non-recevoir
de la part de nombreuses entreprises et de syndicats ?

Ce type de discrimination larvée auquel fait face un nombre crois-
sant de personnes présentant une déficience risque de prendre une
tournure plus dramatique avec la venue de tests diagnostiques plus
raffinés. On peut en effet craindre que les personnes dont les tests re-
velent qu'elles sont porteuses d'un géne anormal ne soient I'objet d'une
véritable discrimination, en particulier de la part de certains em-
ployeurs, d'intervenants-décideurs du domaine médical ou scolaire,
ainsi que de compagnies d'assurances. A ce propos, il a été plus d'une
fois porté a ma connaissance que certaines compagnies d'assurances
refusaient carrément d'assurer des personnes atteintes de dystrophie
myotonique. Aujourd’hui les personnes présentant une déficience ap-
parente, demain les porteurs ? La question est posée.

Les mesures actuelles de protection de la confidentialit¢ devront
donc étre renforcées afin que les informations recueillies au cours d'un
test de dépistage ne tombent pas entre les mains d'une tierce personne,
d'un assureur ou d'un employeur mal intentionnés. Dans la méme vei-
ne, les organisations du type Medic Alert devront elles aussi étre ré-
glementées, car l'apparition des micro-puces rend désormais possible
I'implantation d'une information codée et compléte, ce qui signifie que
cette méme information est disponible en tout temps pour quiconque a
en sa possession I'équipement de lecture standard.

Dans un futur qui n'est pas si lointain on peut envisager que la de-
mande de services génétiques sera énorme : pour le diagnostic préna-
tal et le conseil, mais aussi pour le suivi, le traitement et la prévention,
pour ceux chez qui un géne anormal a ét¢ [120] dépisté. Bien qu'ex-
trémement dispendieux, ces services devront étre accessibles au plus
grand nombre. L'attitude du « pas dans ma cour » devra étre mise a
I'écart et les intervenants-décideurs devront s'assurer que la redistribu-
tion des budgets dans ce domaine se fasse équitablement, sans cher-
cher a favoriser les grands centres au détriment des régions plus affec-
tées, toute proportion gardée, par la problématique de la transmission
d'anomalies a caractére génétique. Le nombre de conseillers et de
conseilleres en génétique devra aussi €tre accru de fagon substantielle
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au Canada comme dans la plupart des pays industrialisés du reste. A
ce propos, certains d'entre vous seront peut-étre étonnés d'apprendre
que les Etats-Unis ne comptent guére plus de deux mille spécialistes
en ce domaine.

Ce n'est pas faire le proces des médecins généralistes que d'affir-
mer que beaucoup d'entre eux et d'entre elles ont une préparation tout
a fait insuffisante lorsqu'il s'agit de diagnostiquer certains syndromes
de nature neuromusculaire comme la dystrophie myotonique de Stei-
nert par exemple. Il m'est parfois arrivé d'en constater le fait en
conversant avec des personnes présentant ce type de déficience. De
méme, une demi-vérité présentée par un meédecin non spécialiste fera
mentir les nouvelles connaissances dans le domaine de la génétique.
C'est pourquoi il faudra trouver le moyen de transposer toutes ces
nouvelles connaissances au sein méme du corps médical et des orga-
nisations régionales de santé, afin que la population d'ici puisse €tre a
méme d'en tirer bénéfice. Cette nouvelle facette de la médecine mo-
derne, soit celle du pronostic, ne doit pas avoir valeur accessoire, mais
bien étre vue comme étant un complément véritable a sa vocation ac-
tuelle de diagnostiquer la nature des nombreux syndromes qui nous
affligent. Ce qui me fait dire que les tests de dépistage devraient faire
partie intégrante des programmes de santé provinciaux, avec le carac-
tere de gratuité universelle que cela exige. Surtout que dans le cas de
plusieurs maladies a caractére génétique, ces tests de dépistage sont,
pour I'heure, tout ce que nous avons pour en limiter la progression.

[121]
LES SOLUTIONS ENVISAGEES

Tout au long des pages qui précédent, je me suis attardé a décrire
par l'oblique quelques-unes des situations auxquelles je fus confronté
lors de mes rencontres avec des personnes ayant une déficience de
type neuromusculaire. Ce faisant, j'ai essay¢ de tisser un lien entre ces
situations particulieres et ce que devrait €étre ce nouveau phénomene
de la médecine moderne qu'est le dépistage génétique. Le point fort du
message que je désire livrer est le suivant : le dépistage génétique ne
pourrait €tre en bout de ligne que ce que nous voudrons bien qu'il soit,
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tout comme la situation sociale des personnes ayant une déficience
est, pour 1'heure, ce que nous en avons fait au cours des vingt derni¢-
res années. A ce titre, nombreux sont ceux qui, comme moi, convien-
nent que sans &tre vraiment désespéré, le bilan social des personnes
handicapées souffre de lacunes séveres que 1'on tarde a corriger. N'est-
il pas désespérant de constater qu'apres plus de trente ans de revendi-
cations incessantes, les personnes vivant avec une ou des déficiences
en sont encore a réclamer plus de stationnements réservés et un acces
plus aisé a tous les édifices publics ? Il ne viendrait jamais a I'esprit de
nos transporteurs de refuser l'acceés a leurs autocars circulant sur les
routes interrégionales de la province a certaines minorités visibles ;
pourtant, ne le font-elles pas dans le cas de personnes agées, de per-
sonnes avec mobilité réduite ou circulant en fauteuil roulant ? Les
colts d'installation de leviers hydrauliques sur ces véhicules sont-ils a
ce point prohibitifs que I'on refuse & 10 % de la population le droit le
plus élémentaire au transport interrégional ?

Afin d'éviter que l'histoire ne devienne qu'un éternel recommen-
cement dans le domaine du dépistage génétique, il m'apparait souhai-
table que des mesures concretes de diffusion de l'information soient
prises dans le but de contrer l'indifférence et le désintéressement que
le public pourrait entretenir a 1'égard des questions qui nous préoccu-
pent aujourd'hui. Ces questions ne touchent pas que quelques familles
disséminées [122] ici et la sur notre vaste territoire, mais bien l'en-
semble de nos collectivités. Pour la premicre fois de notre histoire, les
progrés fulgurants de 1'¢tude du génome humain obligeront nos socié-
tés a ¢laborer une vision globale de la maladie et des individus, qu'ils
soient de simples porteurs ou qu'ils présentent les symptomes d'une
maladie a caractére génétique. La vision singuliere de ces questions
devra donc céder le pas a une responsabilisation collective a tous les
niveaux, et ce, sans aucune espéce d' exception.

De méme faudra-t-il trouver des facons inédites de propager les
nouvelles connaissances dans le domaine de la génétique afin que ce
que j'ai qualifié de phénomene de la « marginalisation sociale » des
déficiences ne puisse émerger. A ce titre, il me semblerait approprié
qu'une vaste étude sociologique sur les causes profondes des préjugés
et des appréhensions qu'entretient la majorité de nos concitoyens face
au SIDA, pour ne citer que ce syndrome, soit entreprise afin de servir
a orienter les positions des intervenants-décideurs dans le domaine des
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maladies a caractére génétique. Il me semble qu'il y aurait 1a des le-
cons a tirer pour ne pas retomber dans les mémes ornieres que celles
qui se trouvent sur le chemin de nos concitoyens sidéens.

De méme, afin que I'ensemble de notre population puisse avoir ac-
ces aux nouvelles connaissances acquises dans le domaine de la géné-
tique, et ce, dans une perspective globale ou les visions individuelles
sur le sujet seront traitées avec respect et considération, un plus grand
nombre d'organismes a vocation identique a celle de CORAMH de-
vront &tre mis sur pied. Ces organismes devraient avoir pour mission
d'informer tous les secteurs de nos sociétés de I'existence des maladies
héréditaires et des progres récents de la science génétique. Et j'irais
méme jusqu'a leur attribuer un role complémentaire, soit celui de
promouvoir l'adoption de mesures accrues de sauvegarde de la confi-
dentialité des tests diagnostiques.

[123]

Je termine cet exposé en formulant le souhait que, des a présent,
nos sociétés cherchent a intéresser et a former un plus grand nombre
de conseillers et de conseilléres en génétique afin de répondre a la
demande de services de counselling de tous ordres qui sera énorme. Et
il est a souhaiter que ces services seront offerts aussi bien dans les
grands centres qu'en région, la ou l'incidence des maladies héréditaires
est la plus grande.

Danny Deraps
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Chapitre 15

L’¢éthique, la personne
et la communauté

Martin Rhéaume

Retour a la table des matiéres

La montée de I'éthique, notamment dans le domaine des maladies
héréditaires, exprime la recherche de nouvelles normes pour faire face
a des situations inédites ; elle exprime aussi la quéte du sens de 1'exis-
tence humaine, au cceur de réalités humaines toujours plus complexes.
J'insisterai, dans cette communication, sur la signification du dégage-
ment d'un angle éthique. Je poursuivrai en précisant 1'importance de
maintenir la valeur de la personne au cceur des discussions concernant
les maladies héréditaires. Pour terminer, j'esquisserai la notion de res-
ponsabilité sociale en cherchant a I'appliquer a notre milieu de vie.

L'ANGLE ETHIQUE

Le probléme éthique ne se pose qu'avec l'ouverture des choix et
dans la responsabilité¢ des décisions a prendre et des actions a faire.
L'ouverture des choix signifie la possibilité¢ d'agir autrement. L'appro-
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che éthique est possible parce qu'il y a une zone d'indétermination
dans l'action a entreprendre par rapport a des personnes en chair et en
os. Devant cette incertitude, nous pouvons introduire des considéra-
tions éthiques dans la recherche de I'action a poser. Le cas du diagnos-
tic prénatal illustre bien la facon dont on accéde a une situation non
entierement déterminée a I'avance.

Il convient de souligner qu'en conséquence de la liberté¢ de choix,
la préoccupation ¢thique se développe dans un contexte d'ouverture
intérieure, de disposition a cheminer dans notre maniere d'étre et de
nous conduire a 1'égard d'autrui, en l'absence de toute forme de
contrainte extérieure visant & imposer une maniere de voir, de penser
et d'agir dans une réalité donnée. La conscience éthique passe par la
conscience [126] personnelle et s'ouvre, par la suite, a une dimension
plus large, collective. Rappelons-le par cette formule lapidaire : pas
d'éthique par la force et sous la menace de sanction.

Si nous nous rapportons au theme des maladies héréditaires, le dé-
veloppement d'un point de vue éthique suppose le sens du prochain.
Sans la conscience de la vulnérabilité de I'autre dans la vie sociale,
nous ne pouvons ¢établir de reperes significatifs et éclairants pour 1'ac-
tion éthique. La question du dépistage chez les enfants, par exemple,
permet de concrétiser, de rendre plus explicite ce que suppose une ac-
tion menée avec le sens du prochain, le sens de tout I'humain.

Personne ne posséde la science infuse en éthique. Ce n'est pas non
plus a coups d'impératifs catégoriques que nous établissons le point de
vue ¢éthique. L'éthique de discussion (Habermas, 1992), au contraire,
permet de créer cet espace de communication oU le poids de la parole
et la cohérence du discours comptent. En adoptant le point de vue
éthique, nous ne disposons pas automatiquement d'un acces privilégié
aux vérités morales. Au moyen de la discussion est rendue possible la
formation d'un jugement plus éclairé et partagé, pour le plus grand
bien de l'autre.

Au fil des questions que nous soulevons a propos des personnes di-
rectement concernées par les maladies héréditaires, nous élaborons
peu a peu un ensemble de reperes pour guider l'action. Le point de vue
¢thique ne s'impose donc pas a priori. Mais, en dévoilant la dimension
rationnelle, nous tirons une exigence qui a une portée plus universelle.
C'est ainsi, notamment, qu'a 1'aide des discussions ouvertes, nous par-
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venons a faire ressortir un point de vue éthique sur un sujet controver-
s¢ comme celui du dépistage de masse des hétérozygotes. Laissé a lui-
méme, aucun individu ne peut vérifier tout seul les conséquences les
plus larges et les plus lointaines d'une action qui engage notre fagon
de nous conduire a I'égard de l'autre.

[127]

L'ACTUALISATION DE LA VALEUR
DE LA PERSONNE

Au centre de I'éthique de discussion appliquée aux maladies héré-
ditaires se trouve la valeur de la personne a protéger et & promouvoir.
I1 faut se garder de faire de la personne une idée abstraite. C'est & une
réalité vivante et concréte qui a a se constituer, a se conquérir, que
nous avons affaire.

La valeur de la personne s'inscrit dans un ensemble de valeurs di-
verses, mais elle se distingue de toute autre valeur par son caractere
absolu, eu égard a toute autre réalit¢ matérielle, a toute tentation de
réduction a I'état d'objet. Aucune autre personne, aucun organisme ni
institution ne peut l'utiliser comme un moyen. Ceci revient a dire que,
malgré la nécessité d'objectiver la réalité des maladies héréditaires
afin de mieux en comprendre les multiples facettes (historique, socio-
logique, épidémiologique, etc.), la valeur de la personne demeure cel-
le qui génére du sens a toutes ces approches. La personne, non la ma-
ladie, constitue le référentiel absolu pour guider les diverses recher-
ches et interventions. Toute discussion entourant la personne doit
prendre place en cette zone profonde de 'existence.

Comprendre la valeur de la personne comme la valeur prééminen-
te, comme le repere ultime dans l'action ne doit pas étre interprété
comme quelque chose de restreignant, de limitatif. C'est plutot le
contraire, car, en acquérant une connaissance globale de l'expression
des maladies héréditaires dans la région en particulier, il devient pos-
sible de mieux éclairer et d'orienter plus précisément les actions en
vue de satisfaire les besoins concrets des personnes concernées.
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Dans le prolongement de cette réflexion, la protection de la vie
privée ne signifie pas un enfermement sur soi mais une manicre de
reconnaitre une zone d'intimité, de fécondité qui s'ouvre sur des enga-
gements futurs, qui prépare des solidarités. L'é¢tude des maladies héré-
ditaires conduit inévitablement [128] a toucher a la question de la vie
privée. Aussi devient-il indispensable de toujours rattacher cette no-
tion a la réalité méme de la personne. La réalit¢é méme de la personne
n'est pas une réalité achevee ; elle demeure en développement, dans
des conditions déterminées historiquement, culturellement. Ces condi-
tions d'existence particuliéres de la personne ne doivent pas nous faire
oublier que ce qui nourrit essentiellement 1'étre humain réside dans
I'ouverture a une réalité plus universelle.

Vouloir protéger la prochaine génération en s'efforcant de lui épar-
gner une maladie héréditaire grave, cela peut aller dans le sens de
vouloir éviter une souffrance a des étres. Cependant, nous abordons
par le fait méme la question incontournable du sens de 'existence hu-
maine. Il nous faut alors examiner attentivement cette intention par
une évaluation rationnelle des conséquences d'une telle démarche en
incluant les personnes directement concernées. L'éventail des moyens
a mettre de I'avant pour protéger la génération future impose donc une
clarification de la démarche proposée en vue de dégager un plan éthi-
que. Toutefois, tel n'est pas mon propos ici.

Mon dessein consiste a mettre en évidence I'importance d'un ques-
tionnement large, ouvert, entourant la réalit¢ des maladies héréditai-
res. Dans cette voie, j'ai la conviction que plus nous avancons dans le
questionnement, meilleures sont les possibilités de respecter la valeur
de la personne dans les milieux de recherche et d'intervention. Voila la
facon la plus stire de contrer tout discours et toute action pouvant
conduire a des pratiques qui marginalisent, désavantagent, voire ex-
cluent les personnes vivant le probléme des maladies héréditaires.

Avec la poussée des innovations technologiques en cette matiere
notamment, il convient d'affirmer plus que jamais la valeur de la per-
sonne et de veiller a ce qu'elle soit reconnue, sauvegardée dans la so-
ciété. Tous ceux qui interviennent dans la problématique des maladies
héréditaires se doivent d'examiner, [129] d'une maniére critique, 1'or-
dre de normalité jugé acceptable par cette méme société dans laquelle
ils se situent. D'ou la grande importance de soupeser le tout a une cer-
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taine distance des événements, pour y discerner certaines formes sub-
tiles d'intolérance a 1'égard de 1'autre.

Citons ce passage de l'ouvrage d'Alain Etchégoyen : « Notre inca-
pacité a supporter les handicapés peut nous conduire tout droit vers
'eugénisme le plus dangereux » (Etchégoyen, p. 60). Ce dernier évo-
que, d'une maniere particulierement touchante, un aspect épineux que
je transpose ici dans le domaine des maladies héréditaires. Tout projet
d'éradication des maladies héréditaires introduit une menace qui peut
se retourner contre cette méme société qui le promeut, car, dans l'em-
pressement, il est fort probable que 1'on escamote la valeur de la per-
sonne, de celle méme qui vit avec un handicap. Quel est, en effet, le
projet de perfection humaine désirée par ceux-la mémes qui promeu-
vent ou soutiennent une telle démarche ?

RESPONSABILITE SOCIALE
ET REALITE REGIONALE

Maintenant que notre connaissance en matiere génétique s'est ac-
crue prodigieusement, nos espoirs grandissent aussi. Nous pouvons
encore mieux nous représenter I'ampleur de I'expression de certaines
maladies héréditaires présentes ici et maintenant et des besoins que
ressentent les personnes et familles touchées. Notre responsabilité so-
ciale devient inévitablement plus étendue a leur égard. Qui plus est,
elle est incessible, car elle ne peut étre transférée a la maniere d'une
simple connaissance technologique.

Alors qu'il y a diverses actions menées dans l'intérét des personnes
et familles directement concernées par ce probléeme sur le plan régio-
nal, il importe de souligner que la responsabilité de 1'Etat demeure
¢levée en ce domaine. Il ne s'agit pas seulement d'encourager la re-
cherche mais aussi de maintenir et d'offrir, au besoin, un ensemble de
services requis pour le [130] bien-€tre de ces personnes. Et cela, mé-
me en période de restrictions budgétaires.

Collectivement, il convient de prendre conscience et de mesurer la
portée des discours en matiere d'intervention génétique, car il ne s'agit
pas d'éliminer des alleéles « mauvais » mais de favoriser la réalisation



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 123

des personnes atteintes ou porteuses, avec leur vécu propre et les déci-
sions qu'elles auront a prendre.

Par rapport aux personnes porteuses et atteintes, le message doit
étre clair. Plus largement, en ce qui concerne la population régionale,
il faut lui permettre de s'interroger moralement sur le probleme que
posent les diverses maladies héréditaires connues dans la région. Elle
le peut si 1'on utilise les différentes modalités de communication mises
a la disposition de la communauté régionale.

Par ailleurs, un organisme tel que CORAMH trouve sa pleine rai-
son d'étre dans le sens ou il favorise le rassemblement de différentes
personnes aux compétences les plus diverses qui participent a la réali-
sation du méme objectif, soit celui de promouvoir les intéréts com-
muns des personnes et familles touchées par les maladies héréditaires,
au sein de la communauté régionale, sans négliger la réalité nationale.

En plus du role que joue un organisme indépendant comme CO-
RAMH, il y a lieu d'ouvrir, selon les besoins, d'autres espaces publics
de discussion pour soumettre au jugement des autres toute question
nécessitant une appréciation éthique, pour mener une action a bien
dans ce domaine. A ce titre, le Comité régional de bioéthique pourrait
étre interpelé pour débattre de questions génétiques et faire ressortir
un point de vue €thique. Cet organisme peut remplir cette tache dans
la mesure ou on lui soumet des problémes.

En conclusion, je voudrais souligner l'approche de 1'éthique [131]
par le biais de la discussion qui, a mon avis, constitue une maniere
simple et exigeante a la fois de progresser dans l'exploration des
moyens pour protéger la valeur de la personne, au cceur des dilemmes
de notre existence. Le caractére rationnel des normes et des actions se
dégage plus slirement par la discussion, car il devient difficile, seul, de
juger moralement de la maniére d'agir dans l'intérét commun. La libre
discussion favorise bien l'exploration d'un plus grand nombre d'ave-
nues menant a la promotion de la dignit¢é de la personne, dans le
contexte particulier posé par les maladies héréditaires.

Martin Rhéaume
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Le texte que nous proposons veut refléter le plus possible la syn-
these, réalisée sur le vif, du Séminaire régional en bioéthique du 23
avril 1993 tenu au Saguenay-Lac-Saint-Jean. Afin de produire un tex-
te suivi, nous avons complété ou explicité brievement la formulation
de certaines idées, sur la seule base de notes personnelles prises au
moment du débat. Nous n'avons pas eu acces au texte définitif des
communications publiées dans ce volume.

Notre intention n'est pas de présenter un résumé complet de chaque
exposé ou une synthése de tous les échanges du séminaire. Nous pro-
posons plutot un portrait de I'opinion commune des personnes présen-
tes, un profil idéologique du groupe considéré comme une entité.
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Nous tragcons donc des lignes de convergence et de divergence entre
les participants ; nous marquons des points de fuite appelant une ré-
flexion ultérieure. Nous regroupons d'abord des ¢léments de consen-
sus, puis des points de vue majoritaires, et enfin des problématiques
percues par le groupe comme des questions a débattre.

Il va de soi que cette synthése repose sur une interprétation per-
sonnelle des communications présentées et des propos €changés, celle
d'un observateur extérieur a la région. Chacun peut évidemment faire
une lecture différente de la teneur et de la portée des débats de ce sé-
minaire. Il faut donc aborder cette synthése comme une contribution
directe et ponctuelle qui ne prétend pas a I'objectivité dans la descrip-
tion des valeurs, [134] attitudes et attentes exprimées par les princi-
paux acteurs du milieu régional en mati¢re de santé génétique.

LES POINTS DE CONSENSUS

La prise en charge de la santé genétique
par le milieu regional

Tous les participants reconnaissent qu'une responsabilité éthique et
sociale incombe aux différents professionnels de la santé, intervenants
sociaux et décideurs politiques, quant au traitement et a la prévention
des maladies génétiques. Tous expriment la conviction que le milieu
régional doit assumer cette responsabilité, dans un esprit de collabora-
tion et de solidarité.

La prévention des maladies héréditaires
par I'information

Le développement des programmes d'information et d'éducation
déja en cours dans le milieu régional est unanimement encouragé. Les
programmes en question ont pour but de sensibiliser la population a
l'incidence des maladies héréditaires et a l'existence des moyens de
prévention. Sur le plan éthique, tous reconnaissent que l'information
doit étre objective et adaptée au niveau de compréhension des groupes
et des personnes visés. Elle doit aussi étre calibrée en fonction de la
situation. On donnera a l'ensemble de la population ou aux jeunes
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d'dge scolaire une information de portée générale, alors que les infor-
mations offertes aux personnes, aux couples ou aux familles a risque
sera plus spécifique. Il parait également essentiel d'offrir une forma-
tion adéquate aux professionnels des établissements de santé non spé-
cialisés.

La néecessité du suivi médical,
psychologique et social

Une obligation morale incombe aux intervenants en prévention des
maladies génétiques quant au suivi a assurer aux personnes, aux fa-
milles ou aux groupes. Des ressources thérapeutiques, psychologiques
et sociales suffisantes doivent étre disponibles dans les situations sui-
vantes : la naissance d'un [135] enfant atteint, le conseil génétique,
ainsi que la participation a un programme de recherche ou d'informa-
tion sur les maladies génétiques. Sur ce point, il faut souligner 1'appel
pressant adress¢ aux décideurs politiques par les représentants des
groupes de parents, afin que soient investies les ressources humaines
et matérielles correspondant aux besoins spécifiques de la région.

L'accessibilité aux tests de dépistage des porteurs

La problématique du dépistage donne lieu a des échanges nourris,
inspirés par des arguments médicaux, éthiques et sociaux divergents,
notamment quant a la valeur du dépistage systématique aupres des
populations, des groupes sociaux ou des familles. Tous s'entendent
cependant sur I'importance de rendre accessibles aux familles ou aux
personnes qui le demandent les tests déja reconnus, de méme que les
nouveaux tests dont la fiabilité a été établie.
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LES POINTS DE VUE MAJORITAIRES

L'acces individuel au dépistage
des porteurs hétérozygotes

Une majorité de participants prone le respect de 'autonomie et de
I'inviolabilité de la personne en matiere de dépistage des porteurs hé-
térozygotes. La participation au dépistage doit faire I'objet d'un choix
individuel volontaire, libre et informé. On peut donc parler d'un rejet
majoritaire des programmes systématiques ou obligatoires de dépista-
ge portant sur 1'ensemble d'une population ou sur de larges catégories
de population, particulierement ceux qui visent les adolescents.

Le maintien de la relation
médecin-patient-famille

Dans le méme esprit, la majorité manifeste une volonté de mainte-
nir les interventions en santé génétique dans l'espace décisionnel dé-
limité par la relation thérapeutique entre le patient et son médecin.
Aux yeux de ses défenseurs, les décisions quant au diagnostic ou au
dépistage des maladies héréditaires relévent prioritairement de la vie
privée, qui est [136] bien protégée dans une relation médecin-patient-
famille. Les risques inhérents au dépistage systématique, notamment
la discrimination et la stigmatisation socio-économiques, sont ainsi
notablement diminués. Les intervenants considérent donc que la rela-
tion médecin-patient-famille doit demeurer au centre des politiques de
santé publique au Québec.

Les valeurs et les distinctions suivantes ont €té invoquées pour
soutenir cette approche de l'intervention en santé génétique :

- La prudence dans I'utilisation des connaissances et des techni-
ques nouvelles. Elles demeurent potentiellement incomplétes et peu-
vent induire des perceptions erronées de 1'état de santé d'une personne.
On pense ici aux dépistages effectués dans l'ignorance des mutations
possibles du géne ou des facteurs non héréditaires influencant 1'évolu-
tion de la maladie. La prudence est également requise dans la diffu-



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 129

sion de I'information sur les maladies héréditaires, dont I'impact psy-
chosocial reste a analyser en profondeur, de méme que dans le recours
aux moyens de prévention irréversibles comme la stérilisation.

- La reconnaissance de la liberté de conscience de la personne.
Elle se traduit dans le respect de ses choix procréatifs, y compris la
décision de recourir ou non au diagnostic prénatal, de poursuivre une
grossesse a risque ou de procéder volontairement a son interruption.
La question du devoir de neutralité se pose donc au professionnel res-
ponsable du conseil génétique.

- La protection de la confidentialité des renseignements person-
nels. Une idée maitresse est mise en relief, l'utilisation de 1'informa-
tion génétique doit demeurer sous l'autorité de la personne elle-méme,
qui doit consentir a son utilisation, a sa transmission et a sa conserva-
tion. Pour diminuer les risques de bris de confidentialité, on s'entend
pour limiter au minimum le [137] nombre de personnes ayant acces
aux renseignements génétiques nominatifs.

- La responsabilisation des personnes et des familles face a la
transmission des maladies héréditaires. Une conviction soutient cette
attitude : la mise en place de mesures éducatives correspond davanta-
ge au modele des sociétés justes et démocratiques que l'imposition
directe ou détournée de moyens de contrdle de la procréation par les
pouvoirs publics.

LES QUESTIONS A DEBATTRE

Le séminaire a également permis de formuler des interrogations
¢thiques et sociales qui méritent réflexion. Sont réunis sous cette ru-
brique les questions qui ont été¢ formulées en tant que telles par les
participants, de méme que les points de vue qui, bien que minoritaires,
signalent des enjeux importants.
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La définition d'une politique globale
de santé génétique

Pour certains intervenants, la problématique des maladies hérédi-
taires dépasse le simple cadre de la relation patient-médecin-famille,
pour englober les politiques de santé publique. Il s'agit d'un probleme
de santé dont les parametres sociaux, économiques et culturels doivent
faire 1'objet de recherches spécifiques et d'une attention particuliere de
la part des décideurs politiques.

L'enjeu sociosanitaire majeur, la prévention des maladies héréditai-
res, reléve a leurs yeux d'une responsabilité collective face a la santé
des générations futures. Aussi les politiques de santé publique doi-
vent-elles tenir compte a la fois des droits et libertés des personnes, et
de leurs responsabilités face a la transmission des maladies héréditai-
res et a 1'augmentation des colits économiques des soins de santé. En
ce sens, certaines mesures plus énergiques de dépistage, ou certaines
interventions plus incitatives en conseil génétique, peuvent étre justi-
fices.

[138]

La pondération des regles de déontologie de la recherche Quelques
participants expriment des craintes quant a un possible exces de zele
ou de scrupules dans I'évaluation éthique des thérapies novatrices ou
des protocoles de recherche en santé génétique. Cette volonté de se
montrer « plus catholique que le pape » constituerait un frein au né-
cessaire développement de moyens thérapeutiques et préventifs qui
font cruellement défaut.

En contrepartie, certains soulignent que le danger inverse existe,
soit celui de considérer la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean comme
un vaste laboratoire de recherche, et ses habitants comme des cobayes.
On rappelle a ce propos I'importance premicre du principe de bienfai-
sance : il faut toujours s'assurer que les recherches en santé génétique
visent le mieux-&tre des personnes et de la communauté.
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L'encadrement juridigue et ethique
des fichiers de population

En vue de protéger la confidentialité des renseignements nomina-
tifs dans les différents programmes de recherche et d'intervention en
cours dans la région, une attention particuliere doit étre apportée a la
gestion des fichiers de population et aux banques de données molécu-
laires. Des questions ¢thiques et juridiques restent a approfondir, no-
tamment :

- l'obtention du consentement des apparentés ;

- la portée du consentement a la transmission et a la conservation
des données ;

- la sécurité a long terme des fichiers informatisés volumineux ;

- la protection de la confidentialit¢ dans la circulation des don-
nees.

Pour une déontologie de I'information
en matiére le santé génétique

A quelques reprises, les risques inhérents a la diffusion de [139]
I'information sur les maladies héréditaires sont mentionnés : la discri-
mination envers des groupes sociaux, la discrimination envers les per-
sonnes, la création d'une perception négative de soi-méme, particulie-
rement chez les jeunes. D'ou la proposition de réunir une table de
concertation regroupant des représentants des médias et des interve-
nants en santé génétique, afin de jeter les bases d'une déontologie de
l'information en cette maticre.

La définition des balises éthiques
pour la médecine prédictive

Les progres rapides enregistrés dans le séquencage du génome
humain laissent prévoir des développements majeurs dans la connais-
sance des genes de susceptibilité a des maladies trés répandues, la
plupart étant multifactorielles et résultant d'une interaction entre 1'en-
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vironnement et I'hérédité. Un essor de la médecine prédictive et des
services de conseil génétique est a prévoir. Les intervenants des scien-
ces de la santé, des sciences humaines et des disciplines normatives
(I'éthique et le droit) ont 1'occasion de travailler ensemble a 1'élabora-
tion d'un encadrement juridique et éthique de ces pratiques, avant
qu'elles ne se généralisent. Il faut la saisir.

Le partage des responsabilités
quant a la définition des balises éthiques

Il apparait donc nécessaire de définir des régles éthiques spécifi-
ques aux différents types d'interventions et de recherches en santé gé-
nétique. Une question préalable reste cependant a discuter : a qui in-
combe la responsabilité de définir les normes ? Qui peut et doit propo-
ser et institutionnaliser les reégles éthiques ou déontologiques en ma-
tiere de diagnostic prénatal, de conseil génétique, de dépistage, d'in-
formation publique, de recherche épidémiologique, de gestion des fi-
chiers de population et de médecine prédictive ? Les professionnels de
la santé ? Les chercheurs ? Les associations de parents directement
concernés ? Les gestionnaires du systéme de santé ? Les organismes
subventionnels ? Les représentants de la communauté ? [140] Ou en-
core une assemblée de représentants de tous ces groupes ? Quel ni-
veau d'implantation et de généralisation des normes faut-il viser : le
niveau institutionnel, régional ou national ? Les normes régionales
peuvent-elles étre différentes des normes nationales ou internationales
reconnues ?

La priorité doit étre accordée
au bien-étre de la personne malade

Certains participants sont venus exprimer les préoccupations des
personnes souffrant de maladies héréditaires et de leurs parents. Au
sommet de la hiérarchie des valeurs morales, ils placent le bien-étre de
la personne malade. Leur prise de position €thique servira a tirer la
conclusion de ce séminaire.

Il faut se prémunir contre la tentation de faire passer la recherche et
la prévention de la maladie avant la personne malade. Il faut cons-
tamment rappeler que les personnes malades sont investies de leurs
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pleins droits, qu'elles sont elles aussi animées par l'espoir et qu'elles
représentent souvent un exemple d'humanité et de courage. Les cher-
cheurs, les professionnels de la santé, les décideurs politiques et les
intervenants sociaux ont des devoirs professionnels et moraux envers
les personnes malades ; on ne peut oublier ces devoirs sans mettre en
danger la qualité des relations humaines que tous souhaitent maintenir
et développer dans les sociétés démocratiques.

BREVES REMARQUES
DUN OBSERVATEUR EXTERIEUR

La difficile délimitation
des problématiques proprement éthiques

Si I'on considére I'ensemble des interventions de ce séminaire, il
n'a pas toujours ¢été facile de bien différencier la formulation des en-
jeux proprement €thiques de l'expression des intéréts professionnels,
des revendications des groupes, des désirs des personnes, des posi-
tions politiques et sociales, des priorités de recherche et d'action, ainsi
que des questions juridiques. Bien que ces réalités soient étroitement
liées sur le plan [141] des raisons concretes d'agir, il devient nécessai-
re de les différencier plus clairement pour mener un débat proprement
¢éthique.

Dans notre synthése, nous avons tenté de formuler les différentes
problématiques en termes de valeurs morales, en espérant rendre justi-
ce aux options éthiques des participants.

Le conflit entre I'éthique
et la recherche biomédicale

Un bref commentaire sur le conflit apparent entre le développe-
ment de la recherche biomédicale et son évaluation éthique. D'une
part, les procédures d'évaluation éthique des protocoles de recherche
sont peu colteuses en temps et en ressources matérielles et humaines.
Le rapport colit-bénéfice en est méme fort avantageux ; il y va de la
protection des droits et libertés des personnes qui contribuent directe-
ment au développement de la recherche en s'y soumettant volontaire-
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ment. D'autre part, 1'histoire de la recherche biomédicale rapporte da-
vantage de manquements graves au respect des personnes que
d'exemples de projets retardés par des scrupules éthiques non fondés.
Par ailleurs, la collaboration des sujets potentiels de recherche peut
étre acquise dans la majorité des cas, a la condition que les demandes
qu'on leur adresse se situent dans les limites du raisonnable et que les
recherches soient menées dans le meilleur intérét des personnes qui y
participent.

La necessité des échanges interdisciplinaires
et du débat démocratique

La tenue de ce séminaire témoigne du dynamisme du milieu régio-
nal, ainsi que de la richesse des ressources humaines dans les domai-
nes de la recherche biomédicale, des sciences humaines, de la pratique
médicale, des soins de santé, de l'intervention sociale, de la gestion, de
I'éthique, sans oublier les groupes d'aide aux personnes malades et a
leurs parents.

En matiere de santé genétique, il se pose au Saguenay-Lac-St-Jean
des questions scientifiques, éthiques, juridiques et sociales fondamen-
tales, qui méritent qu'on y accorde tout le [142] temps voulu. Si la ré-
gion a ét¢ et demeure pergue (avec les risques que cela comporte)
comme un « laboratoire privilégié de génétique médicale », il faut
aussi reconnaitre qu'elle constitue un lieu privilégi¢ de définition des
politiques de santé, de formulation des normes juridiques, déontologi-
ques et éthiques. C'est certes un avantage, en termes de développe-
ment régional, mais c'est aussi une lourde responsabilité face a l'en-
semble de la société québécoise.

Il importe donc de multiplier les lieux d'échanges et de concerta-
tion, et d'y favoriser I'expression de points de vue différents, dans 1'es-
prit du débat démocratique. En ce sens, ce séminaire aura été une
premicre expérience profitable.

Bruno Leclerc
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[143]

BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.

ALLOCUTION DE CLOTURE

Louis-Philippe Thibault

Retour a la table des matieres

La Régie régionale de la santé et des services sociaux a été particu-
lierement fiere et heureuse de s'associer a cette journée de réflexion
portant sur la bioé¢thique. Personnellement, j'ai trouvé trés enrichis-
sants les points de vue qui ont €té présentés et les témoignages enten-
dus.

A quelques reprises il me semble, la Régie régionale a été interpel-
1ée soit sur l'insuffisance des services, soit sur un manque de finance-
ment. Je me suis abstenu d'intervenir par respect du théme et des ob-
jectifs de cette journée de réflexion. Je peux maintenant vous dire qu'a
mon point de vue, la réponse aux insuffisances de services et de fi-
nancement pose aussi un probléme d'éthique puisqu'elle implique des
choix collectifs dans un contexte de ressources limitées. Aussi est-il
trés important que ces choix soient faits, en toute 1égitimité, face a la
population a laquelle ces services sont destinés. Dans le cadre de la
réforme de la santé et des services sociaux, la loi reconnait maintenant
une Assemblée régionale composée de 90 personnes pour assumer de
tels choix. Bien sir, ces choix doivent de plus étre faits a la lumicre
d'une information objective et de qualité, ce vers quoi doit tendre le
bilan régional de santé que nous devons remettre a jour avec le
concours de plusieurs des personnes ici présentes.
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Je désire donc en terminant remercier trés chaleureusement M.
Marcel Mélangon pour avoir pris 1'initiative de ce séminaire de méme
que toutes les personnes qui par leur engagement au sein du comité
organisateur ont contribué au succes de cette journée.

Le mot « ajournement » apparait au dernier point de votre ordre du
jour. Ma compréhension de ce terme est qu'il n'indique [144] pas la fin
de la réflexion que vous avez amorcée aujourd'hui, mais plutét une
pause qui laisse entrevoir des lendemains a cette journée.

Louis-Philippe Thibault
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[145]

BIOETHIQUE ET GENETIQUE.
Une réflexion collective.

POSTFACE

« Tenir la connaissance pour le premier des devoirs.
Placer au premier rang d'autres devoirs, respect de I'hom-
me, de sa liberté, de sa dignité auxquels le devoir de
connaissance doit étre subordonne. »

Jean Bernard, De la biologie a I'éthique

Retour a la table des matiéres

De tout temps, la connaissance a fasciné 1'étre humain, et la lutte
contre la maladie fait partie de son histoire. Mais malgré les extraor-
dinaires moyens techniques dont nous disposons aujourd'hui, malgré
l'affirmation idéalisée d'un droit a la santé, cet état de « parfait bien-
étre », comme se plait a la définir I'Organisation mondiale de la santé,
nous nous heurtons toujours a lI'imperfection du monde. Chaque pro-
gres de la science débouche sur de nouveaux défis médicaux, sociaux,
moraux. Les maladies héréditaires sont de ceux-la.

La grandeur de la démarche humaine réside dans la lutte, la recher-
che, que parfois vient couronner la découverte. Cette lutte ne doit ja-
mais perdre de vue sa raison méme : le meilleur intérét de I'étre hu-
main et 1'amélioration du sort de nos freres et soeurs souffrants. Elle
doit mobiliser toutes les énergies, mais celles-ci doivent étre concer-
tées : trop souvent, le cloisonnement, les « chasses gardées », le souci
mesquin des prérogatives engendrent l'inefficacité et le gaspillage des
ressources, pourtant si précieuses.



Marcel J. Mélangon (dir.), Bioéthique et génétique. Une réflexion collective. (1994) 138

Le Séminaire régional en bioéthique a été plus qu'« une [146] ré-
flexion collective en génétique humain&. Il a permis de réunir et d'en-
tendre dans un méme forum toutes les personnes concernées par les
maladies héréditaires au Saguenay-Lac-Saint-Jean. Au premier chef,
les personnes atteintes, leurs parents et leurs médecins, qui vivent au
quotidien la souffrance et I'espoir. Puis les chercheurs, les administra-
teurs du réseau de la santé et du ministere, les sociologues, éthiciens,
juristes... Seul cet « engagement total », source d'une véritable solida-
rité agissante, permettra d'affronter avec le plus grand succés possible
ce défi majeur. L'idéal qui a animé les participants du Séminaire ne
peut pas étre un réve sans lendemain : nous avons assumé l'engage-
ment moral de veiller, non seulement a sa survie, mais aussi a sa réali-
sation dans l'action.

Suzanne Philips-Nootens
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