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L’'honorable William C. Winegard
Ministre des Sciences

Chambre des communes

Outawa (Ontario)

Monsieur le Ministre,

Conformément 2 1'article 13 de la Loi sur le Conseil des sciences du Canada, je
suis heureuse. de vous préscnter le quarante-deuxi¢éme rapport du Conseil : La
Génétique et les services de santé au Canada.

Ce rapport examine les conséquences de 1’application du savoir génétique 2
. I’'amélioration de la santé des Canadiens. II s’inscrit dans le mandat du Conseil
~ des sciences du Canada, qui consiste 2 :

évaluer les ressources, les besoins ainsi que les atouts scientifiques et
techniques du Canada;

sensibiliser la population

« aux problémes et aux possibilités que présentent les domaines
scientifiques et techniques;

» 2 Yinterdépendance des divers intervenants (grand public,
administrations publiques, secteur privé et universités) dans le
développement et I'utilisation des sciences et de la technologie.

Par nécessité, un bon nombre des questions traitées dans le présent rapport
débordent largement 1'aspect technologique. Les questions morales et
juridiques complexes que soulévent la mise au point et I'utilisation des
technologies génétiques touchent 2 I’essence méme de nos valeurs et de nos
attitudes concemant 1a santé humaine.

Ce rapport souléve de profondes questions de politique générale, mais il ne
prétend pas avoir toutes les réponses. Un débat public sur les questions
controversées entourant I'intégration de la génétique au systéme de santé
s'impose. Ce rapport vise 2 susciter ce débat.

Veuillez agréer, Monsieur le Ministre, 1'expression de mes sentiments les plus
distingués.

La présidente du Conseil des sciences du Canada,

O

Janet E. Halliwell
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AVANT-PROPOS

Les progres de 1a science et de la technologie nous aident 3 mieux comprendre
1es nombreux facteurs qui influent sur la santé et ménent constamment A de
nouveaux moyens de prévenir et de traiter les maladies. L'un des grands pro-
bidmes est de veiller & ce que ces progres soient utilisés d'une fagon qui per-
mette d’en maximiser les bienfaits et d’en réduire au minimum les méfaits
possibles.

En 1986, le Conseil des scicnces du Canada a entrepris une étude des rfles
actuel ct potentiel du savoir et des technologies génétiques dans les services de
santé au Canada. Son objectif était d’examiner les questions de politique que
ces roles soulevent et de contribuer aux progrés en cherchant 2 y répondre.

Les conclusions de cette étude, exposées dans le rapport ci-aprés, sont
1’aboutissement d’un programme complet de recherches sur les politiques et de
consultation. Plus de 200 experts du droit, de ’enseignement, de 1’éthique
médicale, de I'économie des soins de santé, de 1a politique scientifique, ainsi
que de la médecine et des recherches médicales ont participé 2 ce projet. Par
ailleurs, 47 associations qui représentent des Canadiens atteints de maladies
pouvant avoir des causes génétiques ont été consultées.

La Génétique et les services de santé au Canada se concentre sur les ques-
tions qui gravitent autour de la mise en place et de la prestation de services
génétiques de santé. Le Conseil des sciences reste toutefois conscient de ce que
Ia constitution génétique n’est qu’un des nombreux facteurs biologiques, envi-
ronnementaux et sociaux qui contribuent 2 la maladie. Il existe par ailleurs un
certain nombre de moyens de prévenir et de traiter les maladies, notamment la
lutte contre 1a pauvreté et I’amélioration des conditions de travail, ainsi que le
recours & de nouvelles techniques chirurgicales et A de nouveaux médicaments.

Le Conseil des sciences reconnaft en outre que les divers volets du secteur
des soins de santé se disputent avec acharnement les ressources affectées 2 ce
secteur. Les questions de génétique méritent qu’on leur préte attention, et ce,
pour plusieurs raisons :

* plus nous apprenons A maftriser les autres causes des maladies, plus
I'influence des génes nous parait importante;

* nous continuons de trouver des liens entre les génes et une gamme de plus
en plus grande de maladies;

* le savoir et les technologies génétiques pourraient virtuellement influencer
profondément la santé des Canadiens;

* .le savoir et les technologies génétiques souldvent par aﬂleurs des questions
morales et techniques complexes qu’il convient d’examiner.

Les objectifs et initiatives présentés dans les pages qui suivent pourraient
servir de cadre 2 1a mise en place de services génétiques de fagon efficace et
morale. Il appartient au lecteur, qu’il soit décideur, planificateur, éducateur, ou
encore dispensateur ou client des services de santé, de prendre le relais pour
faire en sorte que les soins de santé au Canada continuent de refléter dans leur
€évolution les vateurs humanitaires de notre société.
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La santé est I'assise du progres social.

Les citoyens d’un pays ne peuvent profiter pleinement
de la vie et étre heureux que dans la mesure

ol ils jouissent d’une bonne santé.

MARC LALONDE

Nouvelle perspective de la santé des Canadiens

ester en bonne santé suppose bien plus que I’accds raisonnable a des soins

médicaux compétents. Ii ne suffit pas, non plus, de bien se nourrir et de

mener une vie jugée «saine», Le milieu, les relations familiales, la
situation sociale, les conditions de travail de chacun, et méme 1'estime de soi,
-sont autant de facteurs qui influent grandement sur la fagon de se sentir et de
résister aux maladies. Dans une grande mesure, les conditions économiques,
culturelles et sociales dictent qui tombe malade et qui reste en bonne santé!.
I’interaction de tous ces facteurs est subtile, complexe et imparfaitement
- .comprise. Les progres scientifiques permettent néanmoins d’améliorer sans
“gesse notre compréhension de 1a nature et des causes de certaines maladies.
De méme, 'avancement de la technologiec améne la découvente de meilleures
-méthodes de prévention, de diagnostic et de traitement de certaines maladies.

Le présent rapport fait état du role des génes humains dans la santé et la
maladie, ainsi que de 1'incidence des connaissances et des technologies
génétiques sur la santé personnelle et collective des Canadiens et sur le systéme
canadien de soins de santé, '

Nous sommes 2 ’aube d’une révolution de la science médicale. 1.’appli-
cation des nouvelles biotechnologies a Ia génétique humaine nous permet de
franchir un grand pas dans notre compréhension de la nature et de 1a fonction
de I'organisme hurnain, ainsi que des mécanismes de la maladie. Grice aux
nouvelles techniques génétiques, il est possible de dépister les individus atteints
de maladies héréditaires ou prédisposés 4 en souffrir et de mettre au point des
mesures efficaces de prévention et de traitement. Les services médicaux centrés
sur ces technologies, lorsqu'ils sont mis 2 la disposition de particuliers et de
familles désireux de les utiliser, peuvent apporter des bienfaits A 1a santé des
Canadiens,

Mais allant de pair avec les avantages, les technologies génétiques, ainsi que
les données qu’elles produisent, peuvent étre mal employées?. Des applications
impropres peuvent constituer un danger pour les individus et pour les
générations futures.

Nous commengons seulement & mettre sur pied les services de médecine
génétique fondés sur les nouvelles technologies. Mais, déja, il est évident qu'il
-faut apporter des changements aux soins de santé et aux systémes d’enseigne-
ment du Canada et qu'il faut effectucr plus de recherches si nous entendons
profiter au maximum des bienfaits que présentent pour la santé les connais-
sances et les technologies génétiques. 1 faut également procéder avec prudence
dans la mise au point et I'application des techniques génétiques. Il faut des
objectifs bien précis pour I'utilisation des technologies s’accompagnant de
directives et, 8’il y a lieu, de mesures de réglementation. Les probltmes

La bonne santé dépend de
nombreux facteurs.

L.es génes comptent parmi ceux
qui influencent la santé et causent
certaines maladies.

Les nouvelles technologies
génétiques servent a metire au
point des mesures de prévention
et de traitement efficaces.

Elles risquent cependant d'étre
utilisées a mauvais escient.

Pour maximiser les bienfaits des
technologies génétiques et éviter
leur emploi abusif, il faut planifier
judicieusement et apporter des
changements aux systémes de
soins de santé el d'éducation.



Les technologies génétiques
permettent de s’attaquer aux
éléments biologiques de la santé
et de la maladie.

Les données s'accumulent sur les
génes et les processus
biologiques qu'ils codent, ainsi
que sur les maladies qu'ils
peuvent causer.

Chaque individu posséde des
caractéristiques génétiques
uniques qui influent sur sa
prédisposition & la maladie.

Nombre de maladies communes
sont en fait d'origine génétique.

techniques et moraux doivent étre bien définis et abordés au fur et 2 mesure que;
la recherche et le développement progressent.

Le roles des génes dans la santé et la maladie

En général, on reconnafl que, pour rester en bonne santé, quatre facteurs
interreliés entrent en jeu : 1a biologie humaine, le milieu, le mode de vie et le
systéme de soins de santé, tous des facteurs qu’il faut continuellement prendre
en compte de fagon intégrée et équilibrée’. Cependant, il arrive parfois que 1'ug
ou I'autre de ces facteurs permet de saisir et de traiter certains problémes de
santé précis ou d’améliorer 1'état général de la santé. De nos jours, les tech-
nologies génétiques permettent de s’attaquer aux éléments biologiques de la
santé et de 1a maladie.

Les nouvelles technologies de I' ADN recombinant fournissent la percée
technique qui permet l'isolement et 'analyse des génes, et, 1a recherche de la |
base génétique de la maladie qui apparaft directement au niveau de I'ADN. Ces
technologies nous am&nent & mieux comprendre comment les génes contribuent
2 notre état de santé et nous rendent sujets 2 certaines maladies ou les causentt
(voir I'encadré 1). Gréce & ces nouvelles technologies, les données s’accu-
mulent sur les séquences spécifiques d’ADN des genes, sur les processus
biologiques qu'ils codent, ainsi que sur les maladies et les processus maladifs
qu'ils peuvent causer.

Centaines maladies génétiques sont héréditaires du fait des mutations de
I’ADN des générations antérieures. Dans d'autres cas, la maladie génétique
n'est pas héréditaire, mais elle découle des mutations qui se sont produites dans
les cellules de I'organisme d'un individu; 1a maladie qui s’ensuit peut étre l
transmise A sa progéniture ou ne pas I'8tre. Les processus combinés d’hérédité
et de mutation ameénent une variation génétique entre les individus. De ce fait, |
chaque individu possede des caractéristiques génétiques uniques qui influent sur
ses maladies ou sur sa prédisposition 3 1a maladie.

Les genes contribuent de diverses fagons 4 la maladie. Le public en général,
la plupart des patients et un grand nombre de professionnels de 1a santé ont
grandement tendance 2 réduire les maladies génétiques a4 des maladies
monogéniques classiques et souvent rares, telles 'hémophilie, 1a chorée de
Huntington ou 1a mucoviscidose (fibrose kystique). Dans ces maladies
monogéniques, 1a présence d'un géne précis provoquera inévitablement le ;
déclenchement de la maladie. Cependant, bon nombre de maladies ordinaires
qui ne sont habituellement pas considérées comme génétiques sont causées par §
les genes. Ces maladies sont multifactorielles, ce qui signifie que 1'individu est}
prédisposé 2 la maladie par les génes, mais que la maladie est provoquée par un}
quelconque facteur extemne relié au milieu. C’est le cas par exemple de
certaines formes d'arthrite, du diabdte, de la maladie d’ Alzheimer, du cancer, de!
1a psychose maniaco-dépressive, de 1'alcoolisme et des maladies cardiaques. 1 §
est beaucoup plus difficile de comprendre 1a nature de ces maladies que les
maladies monogéniques.



ue L-V_a maladie génétique et ses répercussions au Canada

: i;&maladie génétique contribue pour.une grande part au fardeau de la mauvaise
_ganté au Canada. Avec les améliorations apportées aux conditions sociales et
aux pratiques médicales et d’hygidne publique, nous avons enregistré un certain
sclin dans Vincidence des maladies causées par les carences immunitaires et
~glimentaires. De ce fait, I'importance relative de 1a maladie dite «génétique»
g'est accrue’. De nos jours, méme en s basant sur nos connaissances actuelies
;' “jimitées des maladies liées aux genes, on estime qu'au moins un Canadien sur
un 20 souffrira d’une détérioration de sa santé, d’une incapacit¢ ou d'un handicap
eliés aux gines avant I’age de 25 ansS et que, durant leur vie, la moitié des
.. Canadiens seront atteints d’une maladie qui, en certains cas, sera causée par un
. &lément génétique”. Ainsi, nombre des maladies chroniques qui surviennent
" vers la cinquantaine ou plus tard semblent découler de plusieurs facteurs et
porter un aspect génétique®. La moitié des admissions dans les hipitaux
atriques® et 12 p. 100 des admissions d’adultes dans les hfpitaux généraux'?
‘dues 2 des maladies dites génétiques. Et une part considérable, mais non
rminée, des admissions en psychiatrie est quelque peu reliée aux génes!!.

u cours des demieres années, le nombre des maladies dont les causes
tiques ont été reconnues a suivi une courbe exponentielle. 1l est maintenant
is que les genes causent plusicurs milliers de maladies. Qui plus est,

idence de certaines maladies et mutations est beaucoup plus élevée dans
ines régions du Canada ou chez certains sous-groupes de la population. La
ntration de la maladie refléte des facteurs biologiques et socio-culturels.

u fur et 4 mesure que nous en apprenons davantage sur les causes et sur la
concentration des maladies, nous pouvons utiliser de plus en plus ces

s . connaissances pour élaborer des mesures de prévention et de traitement!2,

Les stratégies touchant la maladie génétique

Mieux comprendre le rle des génes dans tous les aspects de la santé et de la
maladie se répercute largement sur la dispensation des soins de santé. Les

*  connaissances et les technologies génétiques trouvent des applications dans le
diagnostic de la maladie et dans les stratégies de lutte contre la maladie, grice 2
la prévention, au traiternent, 2 1'abstention et 2 la thérapie génique.

- Le diagnostic des individus atteints d’une maladie génétique ou qui y sont
prédisposés constitue une premidre étape cruciale dans le choix des méthodes
de prévention cu de traitement. Désormais, outre les technologies de diagnostic
fondées sur les signes cliniques et sur les méthodes indirectes de dépistage de la
maladie génétique, il est possible d'utiliser les technologies de I' ADN recom-
binant pour analyser I’ ADN et repérer les gines qui causent la maladie ou qui y
sont associés. :

. La prophylaxie représente la stratégic idéale. Les technologies génétiques
contribuent 2 la prévention de la maladie, grice a 1’établissement des facteurs
de risque liés au milicu et aux choix de modes de vie plus sains pour les
individus susceptibles d’en étre atteints. Les mesures qui réduisent le taux de
mutation constituent la prévention au premier degré et comprennent la
limitation de 1’exposition aux rayons ionisants et aux mutagénes chimiques.
Lorsqu’une mutation s'est déja produite ou qu’elle est héréditaire, on fait alors
de la prévention au second degré. Celle-ci porte sur les facteurs de risque

L'importance relative des
maladies «génétiques» a
augmenta.

Les génes jouent un réle dans
des milliers de maladies.

Les technologies génétiques
trouvent des applications dans
les stratégies de lutte contre la
maladie.

Elles contribuent & la prévention
de la maladie.



Encadré 1
Génes, mutations
et maladies

Des si¥cles de travaux scientifiques portant sur les causes et le traitement des
maladies héréditaires sont & I'origine de la génétique humaine moderne. La
découverte, en 1953, par James Watson et Francis Crick de 1a nature de I'acide
désoxyribonucléique (ADN) a permis de comprendre les liens qui existent entre
les génes et 1a maladie. Désormais, nous savons que :

» Les molécules d’ADN sont formées de chaines de nucléotides relifes en
double hélice. Les molécules d’ADN et I'information qu’elles transmettent 3

« quelque 50 000 & 100 000 gines déterminent la structure, I'organisation et la
fonction des cellules.

= Un g¥ne est une bande précise de la molécule d'ADN, et il code I’information
nécessaire A la synthése d'une protéine. C'est la séquence spéeifique de
nucléotides du gene qui foumit le code.

» Les gines sont ransmis d'un parent 3 sa progéniture et constituent le
mécanisme de 'hérédité. L’une des grandes caractéristiques du gbae réside
dans sa capacité d’&ure reproduit identiquement et transmis de génération en
génération. Mais les gines peuvent aussi étre altérés : les séquences de
nucléotides le long d’une molécule d’ ADN peuvent changer en raison d'un
processus connu sous le nom de mutation,

« Les mutations peuvent survenir lors du processus de la division d’une cellule
pour produire des ceufs ou du sperme, en raison de facteurs précis, reliés ay
milieu, qui causent l]a mutation ou d’un changement spontané.

= Dans plusieurs cas, un changement dans la séquence d’ADN d’un géne améne
le mauvais fonctionnement du géne et la maladie dans I'organisme.

+ La totalité de I'ADN d’un individu est considérée comme son génome et elle
est normalement identique dans le noyau de chaqus cellale du corps.




ement liés 3 la maladie chez les individus prédisposés génétiquement — la
eillance du régime alimentaire des personnes susceptibles d'éire affectées
¢ maladie cardiaque en est un exemple.

and 1a prévention est impossible, les stratégies incluent le traitement Quand la prévention est impos-
mgq'uant aux conséquences de la mutation, le souci de ne pas meitre au sible, le traitement, 'abstention
e des enfants qui souffriront de graves maladies génétiques et la thérapie et la thérapie génique sont des
ge pour compenser ou corriger la mutation. stratégies a envisager.

Plus on est capable de repérer les individus prédisposés 2 une maladie

wétique, plus il est facile de poser un diagnostic précoce et d’entreprendre le

tement et, par conséquent, de faire un meilleur pronostic (comme dans le cas

rtains cancers familiaux). En outre, le fait de connafire les causes

tigues sous-jacentes d'une maladie et les processus métaboliques qui se

Ient lors d'une maladie peut aider A trouver des traitements efficaces,

nment la thérapeutique. -

ur les familles susceptibles d’avoir des enfants souffrant de graves

es génétiques, il existe un certain nombre d'options qui leur évitent de
¢ au monde de tels enfants : Ia décision de ne pas avoir de progéniture, le
jostic prénatal (avec le choix de mettire un terme 3 la grossesse si le feetus
int), ainsi que d’autres avenues 2 la paternité ou 2 la matemnité. Ces

s peuvent considérer 1’adoption, I'insémination artificielle ou d’autres
pdes de reproduction.

thérapie génique implique 1a correction du défaut intrins2que du matériel
tique. A I'heure actuelle, il n’existe aucune thérapie pour guérir une
aladic génétique, mais Ia recherche permetira certainement un jour de traiter
rtaines maladies. 11 existe deux formes de thérapie génique, 'une visant les
cellules germinales, qui peuvent étre transmises, et .1'autre portant sur les
. ‘cellules somatiques (c.-2-d. de 'organisme) qui affectent la santé d’un individu
“mais qui ne sont pas transmises 2 ses descendants. En septerabre 1990, une
. petite Américaine de quatre ans est devenue 1a premitre personne 3 suivre une
- :thérapie des cellules somatiques tentée en vue de traiter une maladie génétique
" (un déficit immunitaire combiné sévére), et la recherche portant sur un tel
.- traitement est envisagée pour un certain nombre d'autres maladies. Mais la
- thérapie génique est complexe et comporte des risques, ainsi que des bénéfices
éventuels, tant pour la personne traitée que, dans le cas de Ia thérapie des
. cellules germinales, pour les générations futures. I est donc impératif de
- procéder avec beaucoup de prudence.

Bien que les technologies génétiques soient actuellement utilisées pour
prévenir, traiter et empécher la maladie, nous en sommes encore aux

“balbutiements dans 1'acquisition du savoir génétique et dans la mise au point Nous en sommes encore aux
des soins de santé qui y sont reliés, Dans la plupart des cas, nous ignorons balbutiements dans I'acquisition
encore le r@le joué par nos génes dansles maladies multifactorielles ou du savoir génétique et son

- . ‘monogéniques, et nous n’avons pas non plus déterminé les mutations qui application aux soins de santé.

pemmettent d'identifier les personnes atteintes d’une maladie précise ou
Susceptibles d'en €tre atteintes. Qui plus est, notre capacité actuelle d’identifier
“une personne prédisposée 3 une maladie génétique excede notre capacité de
prévenir ou de traiter 1a maladie.

Si nous en savions davantage sur certaines mutations qui résultent des
altérations d'un seul géne, nous serions plus en mesure de trouver des traite-
ments efficaces et méme des solutions relevant de la thérapie génique. De



Malgré les avantages qu'elles
présentent, les technologies
génétiques doivent étre mises au
point et utilisées prudemment.

Bien que le Canada ait été un
pionnier dans la mise sur pied et
la dispensation de services de
médecine génétique, les setvices
et technologies génétiques n'y
sont pas bien intégrés aux soins
de sante. -

I existe deux approches pour
la prestation des services
génétiques.

Les centres génétiques ne
peuvent méme pas répondre 4 la
demande actuelle de services.

méme, si nous connaissions les génes qui nous prédisposent 3 des maladies
multifactorielles particulidres, nous pourrions déterminer quels sont les facteurs
extemes qui peuvent les provoquer. Nous pourrions utiliser ces données pour
empécher ou retarder I'apparition de la maladie et pour élaborer des traitements
plus efficaces. :

Malgré les avantages qu’elles présentent, fes technologies génétiques doivent
étre mises au point et utilisées prademment. La recherche sur la génétique
humaine doit faire 'objet de directives et de procédures d’examen qui integrent
dés considérations de morale et de sécurité en vue de protéger les personnes qui
y participent, ainsi que leur milieu. De méme, 'introduction de tout nouveau
test ou traitement génétique-a des fins cliniques doit se conformer 3 des
directives appropriées ct ne doit s'effectuer qu'aprés une évaluation techno-
logique compléte qui englobe des considérations techniques sires, morales,
sociales, juridiques et économiques.

Les services de médecine génétique

Depuis plus d’un demi-siécle, les services génétiques, notamment le dépistage,
I'expérimentation, la consultation et les programmes de suivi des traitements,
ont occupé une place dans les systtmes de santé canadiens. De fait, le Canada
a été un pionnier dans la mise sur pied et la dispensation des services de
médecine génétique. Grfce 2 la génétique, certaines maladies monogéniques
sont pratiquement devenues des «non-maladies» pour ceux qui en sont atteints,
A titre d’exemple, les enfants atteints de 1a phénylcétonurie peuvent maintenant §
grandir et avoir une vie normale, alors qu'il y a & peine trente ans, ils auraient §
probablement passé leur vie dans un Stablissement pour arriérés mentaux. ;
Pourtant, en dépit des succds remportés, les services et technologies génétiques 4
ne sont pas bien intégrés aux soins de santé dispensés au Canada. 4

1 existe deux grandes approches interreliées pour la prestation des services 3
génétiques. L'une d'elles implique la prestation de services spécialisés
(habitucllement axés sur les maladies monogéniques) dans des centres
génétiques. La deuxiéme suppose I'intégration du savoir ¢t des technologies
génétiques 3 la pratique journalidre touchant tous les aspects de la médecine.
Ainsi, nombre de maladies multifactorielles ordinaires exigent des solutions qu
nécessitent 1a prévention et le traitement; 1a génétique doit A la fois aider &
comprendre ces maladies et & trouver des solutions!3,

Au Canada, on compte huit grands centres reconnus par le College canadien
des généticiens médicaux ol I’on donne de la formation en génétique et o I'on
dispense des services complets. En outre, il existe deux fois plus de centres qu
offrent certains services de médecine génétique. Un sondage effectué en
1986-1987 dans 10 centres génétiques canadicns a révélé que huit d’entre eux
ne pouvaient répondre 2 la demande actuelle de services et encore moins 2
P'accroissement prévu de celle découlant des nouvelles technologies axées sur
1'ADN, ainsi que de 1a conscientisation croissante du public quant aux bienfai
de la génétique.

La principale limite rel¢ve du financement. Les centres connaissent des
difficultés particulitres 2 obtenir des fonds nécessaires 2 'application de
nouvelles technologies méme pour celles dont on peut démontrer les bienfaits
la rentabilité.
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Non seulement les centres génétiques sont-ils restreinits dans leur capacité de

sp'enser des services, mais les médecins et autres professionnels de la santé

scorporent pas suffisamment les connaissances et les outils génétiques

ibles aux soins médicaux. L'incorporation de la génétique A la pratique

dicale journalitre est limitée en partie par I'insuffisance des connaissances et

technologies et en partie par une insensibilisation a 1'égard des technologies
nibles, de leurs applications et des bienfaits qu’elles offrent'4. La géné-

ue influe sur tous les aspects des soins de santé, Elle aide en commengant

- comprendre pourquoi un patient souffre d’une maladie en particulier. Sila

ulation canadicnne cntend profiter des bienfaits du savoir et des techno-

jes génétiques, tous les médecins doivent devenir jusqu’a un certain point

 wgénéticiens»,

On enregistre quelque progres A 1'égard d’une plus grande intégration de la
wétique dans les soins de santé. Plusieurs gouvernements provinciaux ont

4 des comités provisoires de soins génétiques, lesquels contribuent a

re la sensibilisation et & répartir les services de fagon efficace. En outre,
rganismes non gouvernementaux, tclles 1a Fondation canadienne de la

e kystique et la Société Huntington du Canada, fournissent des fonds pour
terche, plaident leur causc auprés des ministres de la Santé et des

ismes professionncls ¢t offrent des services se rapportant 3 certaines

dies.

algré ces efforts, il faut-intégrer davantage les services de médecine

tique aux soins de santé. Une meilleure intégration nécessitera plusieurs
gements dans la politique gouvemementale, dans la pratique médicale et
1’éducation du public, de méme que chez les planificateurs et dispensateurs
es'soins de santé. I faudra également évaluer 1'efficacité, la fiabilité, les cofts
“gt les bienfaits de certains services génétiques. Toutes ces améliorations et
“indubitablement toute planification des services de médecine génétique actuels

" et-futurs doivent prendre en compte 1’aspect moral de la question.

L’aspect moral

. Si utilisées a mauvais escient, les technologies génétiques et les données
qu’elles produisent peuvent causer bien des méfaits. Les questions de morale
. -associées 2 la génétique suscitent de grandes préoccupations, ¢tant donné que,
_par le passé, de graves abus ont ét¢ commis au nom de 1'eugénisme. Ainsi, on
‘s'est servi de la génétique pour proclamer une supériorité ou une infériorité
‘taciale et pour discriminer des individus's. 1 faut prendre garde et bien
“planifier en vue d’empécher toute répétition de ces abus et voir A cc que la
. gamme compilte des questions de morale associées 2 la recherche, aux
.- technologies, aux services et 3 I'information génétiques soit abordée de fagon
- satisfaisante.

Les tests de diagnostic (qui identifient les personnes atteintes d’une maladie
ou susceptibles de 1'étre), e dépistage auprés de 1a population, (en vue d’identi-
fier les porteurs de genes déléteres), le diagnostic prénatal, la thérapie génique,

_les banques d’ADN et les regisires de maladies suscitent de nombreuses inquié-
tudes. Parmi toutes ces choses existe 1a possibilité que le choix de 1'individu
dans les décisions médicales disparzaitra et que la confidentialité des dossiers et
‘des renseignements médicaux sera supprimée, En outre, la question générale de

- I'altération de notre essenticlle «humanitude» souldve des inquiétudes au point
de vue moral.
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En outre, les médecins et les
autres professionnels de la santé
n'incorporent pas suffisamment
les connaissances et les outils
génétiques aux soins médicaux.

Certes, l'intégration progresse.

Mais il y a place aux
améliorations.

l.es questions de morale

_associées a la génétique

suscitent de grandes
préoccupations.

On craint qu'il Ny ait atteinte a la
liberté de choix de l'individu et
suppression de la confidentialité
des dossiers médicaux.
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Sur les questions de morale, un
débat libre et suivi s'impose, pour
fixer des buts et établir des lignes
directrices, des normes et des
mécanismes de régulation.

L'autonomie, la consultation, le
consentement éclairé et la
confidentialité constituent les
pierres angulaires de la prestation
de services génétiques moraux.

Les individus et leurs families
doivent avoir accés aux bienfaits
qu'offrent les technologies.

L'accés aux services génétiques
ne doit pas instiller le rejet de la
diversité et de l'infirmité.

Les applications non médicales des technologies génétiques suscitent
¢également des préoccupations. Les utilisations non médicales possibles
comprennent 1a sélection du sexe du foetus, 'exclusion d’individus a I'emploi
ou 2 une police d’assurance, la preuve de la parenté ou de la patemnité 2 des fin
juridiques ou d’immigration et la mise au point d'agents destinés 2 la guerre
biologique.

11 est manifestement temps d’avoir un débat libre et suivi sur les question
morales entourant les technologics et applications génétiques. Un bon nombre
de ces questions sont complexes et souldvent des opinions fort diverses au sein
de Ia population canadienne. Les différentes perceptions quant & ce qui est bon
pour lindividu et ce qui est bon pour une société qui posséde un régime
universel d'assurance-maladie donneront probablement lieu & un débat animé.
Ce débat doit avoir lieu pour qu'on puisse fixer les buts souhaitables,
déterminer et résoudre les conflits, ainsi que pour établir les objectifs, les
normes, les directives et les limites qui conviennent.

La compréhension, les soins et I’appui apportés aux individus malades ou
susceptibles de 1'étre font partie d’un systéme de soins de santé qui se veut
compatissant. A cet égard, voici les vues du Conseil des sciences :

* Les technologies et services génétiques doivent €tre évalués et offerts dans le
contexte d’une société humanitaire et continuer de 1'étre, Le choix
individuel (I’autonomie), la consultation, le consentement éclairé et la
confidentialité constituent les pierres angulaires de 1a prestation de services
génétiques moraux,

+ L'objectif premier des applications génétiques aux soins médicaux vise 2
traiter ou 2 prévenir les maladies génétiques; les technologies ne doivent pas
avoir pour but premier de réduire les cofits des soins médicaux ni d'améliorer§
I'espéce humaine. Les services génétiques ne devraient &tre fournis que s’il
y a des avantages pour la personne qui les re¢oit, notamment sur I¢ plan de
la prévention ou du traitement d'une maladie, du style de vie ou des choix
relatifs 2 la reproduction,

* Les individus et leurs familles doivent avoir acces aux bienfaits qu'offrent
les technologies en vue de prendre des décisions éclairées A propos de leur
santé et des méthodes de reproduction. Les décisions doivent étre fondées
sur des données techniques fiables et sur une consultation exacte et neutre,

» Le recours 2 des services génétiques doit &tre laissé au choix de chacun. 1
faut respecter et appuyer les décisions d'un individu ou d’une famille. Les
individus ne doivent pas €tre pénalisés (par exemple par la réduction des
services médicaux ou sociaux) pour leurs décisions touchant la reproduction
ou leur santé personnelle.

» Le recours aux technologies génétiques doit se faire en conformité avec la
diversité et 1'incapacité liées 2 la condition humaine. I faut prendre garde
que 1'acces aux services génétiques n'en vienne 2 instiller le rejet des
infirmes.
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raspect économique

Le Canada posséde un régime national d’assurance-maladie qui repose sur des
yaleurs sociales fondamentales. Bien qu'il ne soit pas parfait’, notre systtme de
ganté compte probablement parmi les meilleurs du monde. Malgré ses défauts,
i1 sait allier 1a qualité, un prix abordable, I'équité et la compassion'é. Cepen-
dant, 1a hausse des codts des soins médicaux ébranle de plus en plus cet
gquilibre.

3

En 1987, les dépenses de santé au Canada s’élevaient 2 9,0 p. 100 de notre La hausse des colts des soins de
uit national brut!’ et représentaient de 25 a 35 p. 100 des dépenses publi- santé provoque des compressions

ques provinciales!!, L'une des conséquences de la hausse des colts des soins budgétaires.

de santé réside dans les mesures de compression budgétaire et la concurrence

roissante pour les ressources financitres disponibles. C'est 12 le contexte

onomique que doivent affronter les adeptes des services de médecine

nétique.

est impossible de prévoir quels sont les technologies et services génétiques

seront disponibles ou si, dans I’ensemble, ils permettront d’économiser les

consacrés & 1a santé, Une chose est slre pourtant : d'une plus grande

issance du role des genes dans la santé et 1a maladie découle 1a mise au

int de certaines applications aux soins médicaux qui, elles, sont rentables'?,

1e manque de ressources rend presque impossible d’offrir certains services Le mangue de ressources rend
‘médecine génétique rentables dont les avantages pour la santé ont €té démon-  presque impossible doffrir
s. Les restrictions budgétaires s’expliquent du fait de la concurrence pour certains services pourtant
tenir des fonds et de 1a faible priorité accordée en général aux programmes rentables.

nétiques par la profession médicale, par les administrateurs de la santé et par

les ministéres de la Santé,

La difficulté d’obtenir des fonds pour les services de médecine génétique
s ‘illustre bien les problémes inhérents 3 'intégration de toute nouvelle tech-
‘. nologie aux systtmes de sanié et démontre la nécessité d'étudier davantage les
i questions qui entourent 1a prestation et le financement des soins médicaux au
‘Canada. L’acces universel 2 des soins médicaux complets et financés par les
-;:fonds publics constitue un important objectif pour le Canada, objectif qui

- '§"appuie sur des valeurs sociales fondamentales. Ne pas inclure de nouveaux Ne pas inclure de nouveaux

- services efficaces, tels certains services de médecine génétique, dans les soins services efficaces dans les soins
. .de santé financés par les fonds publics compromet les chances d'atteindre cet de santé financés par les fonds
- objectif et peut également amener 1'établissement de services privés. Il en publics compromet les objectifs

. Tésulterait un systéme de santé 2 deux niveaux fondé sur la capacité de payer, de notre systéme de soins.

“Ce qui irait & 1'encontre des objectifs du systéme de santé et des intentions
- ‘déclarées de la population canadienne.

Pour étre efficace, un régime de soins de santé doit se caractériser par sa
- souplesse. Au fur et & mesure que la science progresse et que les besoins des
~-consommateurs évoluent, les décideurs en matire de politique doivent sans
. cesse rétablir 1’ordre des priorités en ce qui conceme la prestation des soins
. médicaux et voir i I'intégration réussie des nouvelles connaissances et
technologies.

"% Les sysiémes de santé des 12 gouvernements provinciaux et territoriaux, lesquels refiétent la
Loi canadienne sur la santé, sont ici considérés collectivement pour former le «systémes de
santé du Canada.
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It faut améliorer I'enseignement
pour que les Canadiens puissent
prendre des décisions éclairées a
propos de leur santé.

La geénétique devrait étre mieux
intégrée & la formation des
professionnels de la santé.

Tout en contribuant au progrés
général des connaissances, les
chercheurs canadiens tentent de
trouver des solutions a des
probiémes de santé particuliers &
ce pays.

L’aspect éducatif

Pour mieux profiter des hienfaits découlant des connaissances et des
technologies génétiques et éviter leur utilisation A mauvais escient, la population
canadienne, les professionnels de la santé et les décideurs en matitre de
politique doivent prendre davantage conscience des contributions actuelles et
des possibilités de 1a génétique dans le domaine de Ia prévention et du
traitement de 1a maladie. L'enseignement est primordial. 1 doit débuter a
I’école primaire, se poursuivre au secondaire, A I'université et dans les
programmes de formation dispensés aux professionmels de la santé. Mais
I'enseignement est le processus de toute une vie et doit s’étendre au public en
général et aux professionnels qui ont déja terminé leurs études.

A I'heure actuelle, la majorité des él2ves au primaire et au secondaire
n’entenent guére parler de génétique en classe. Tous les €léves devraient
pourtant apprendre le rle que jouent les génes dans la santé et 1a maladie 2
I'école primaire et, de fagon systématique, au premier cycle du secondaire. 1l |
faudrait initier les €tudiants aux applications dec la génétique A la santé, ainsi
qu’aux questions sociales et morales qui y sont reliées.

Méme le personnel de la santé ne regoit pas un enseignement suffisant en
génétique®, Ainsi, la génétique devrait étre micux intégrée aux cours de
médecine donnés aux trois cycles de 1'enseignement universitaire et en
formation continue, et elle devrait étre enseignée de trois fagons : en tant que
science de base couvrant tous les aspects de la santé et des soins de santé,
comme matiére d'un cours de médecine génétique et en tant que partie
intégrante de tous les autres cours.

Dans les autres domaines des soins de santé, notamment la dentisterie, la |
diététique, les soins infirmiers, la pharmacie, 1a réadaptation et le travail social, |
une compréhension de 1a prédisposition génétique A la maladie est également
importante. A I'heure actuelle, la génétique n’est pas bien incorporée 2 la
formation et & la pratique d’aucune de ces disciplines.

Enfin, au sein d’une société démocratique, il faut que le public soit bien
informé pour que les individus puissent prendre des décisions personnelles
éclairées et participer 2 I’élaboration des politiques touchant la population.
C'est pourquoi les Canadiens ont besoin de renseignements qui leur permettro
d'en savoir davantage sur les technologies et services génétiques reliés 2 la
santé en particulier, ainsi qu’au syst®me canadien de la santé, en général.

La nécessité de la recherche

La recherche requise pour comprendre le r8le des gnes et pour en trouver les
applications aux soins de santé représente un travail gigantesque qui devrait
vraisemblablement focaliser 'activité nationale et internationale pendant un
grand nombre d’années. Les Canadiens font de la recherche génétique non
seulement pour accroftre un bagage de connaissances comportant d’importante
répercussions sanitaires, mais également pour chercher 2 trouver des solutions
des mutations et & des maladies qui sont communes ou regroupées, au sein de
population canadienne, ainsi que pour favoriser I’essor du secteur de ia
biotechnologie au Canada.
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Dans certains domaines de la recherche génétique, le Canada possdde des
- compétences reconnues, et les chercheurs canadiens se situent 2 1'avant-garde
" dans la recherche touchant des maladies génétiques comme la myopa(hle de
" puchenne, la mucoviscidose et I'hypercholestérolémie. La recherche qui
“ g'effectue au Canada contribue 3 accroftre la base intemationale de données sur
Jes génes et sur leur rOle dans la santé et la maladie. Récemment, le gouver-
netent canadien a reconnu la valeur des chercheurs et I'importance de la
recherche en établissant un réseau de recherche généuque dans le Programme
" des réseaux de centres d'excellence.

' En outre, pour résoudre certains problémes de santé propres aux ‘Canadiens,
‘{] faut effectuer encore plus de recherche. Du fait de I'immigration et des
“modes de peuplement, 1a population canadienne possede ses propres mutations
et maladies. L’intégration des connaissances et des technologies génétiques aux
- émdes portant sur la santé de Ia populauon permet aux chercheurs de déceler les
" génes particuliers et les facteurs de risque associés A ces maladies et de trouver
fagons de les prévoir et de les prévenir.

La recherche en génétique offre également des débouchés 2 I'industrie
canadienne de Ia biotechnologie. A T’heure actuelle, I'activité du secteur privé
t faible dans ce domaine : une enquéte du Conseil des sciences menée en

89 a établi que moins de 10 entreprises s'occupent de la mise au point de
agnostics et de traitements de maladies génétiques. Les mécanismes pour
usser le niveau de la recherche du secteur privé comprennent des crédits
imp0t aux investisseurs, un financement direct accru, des crédits d’imp6t aux
_éntreprises de biotechnologie et une plus grande protection des brevets.

Malgré toutes ces possibilités, le financement accordée & la recherche
médicale au Canada est largement insuffisant en comparaison avec les autres
pays industrialisés, et la partie des fonds de recherche consacrés 2 la recherche
génétique est plutdt faible?!. La résolution de graves problémes de santé se
trouve ainsi entravée par le manque de ressources.

La nécessité d’agir : les buts et les initiatives

Les systémes de santé du Canada ne dispensent pas suffisamment de services
fondés sur les connaissances et technologies existantes. De méme, la plani-
fication des soins de santé ne prend pas en compte notre compréhension accrue
du r6le des génes dans Ja santé et 1a maladie. 11 faut intégrer davantage les
technologies génétiques existantes et les services connexes, qui sont bienfaisants
et rentables, aux systémes de santé financés par les fonds publics : quant aux
nouvelles technologies et aux nouveaux services de santé, il faudra les intro-
duire graduellement, de fagon opportune, en s’appuyant sur des évaluations de
bénéfices et de risques pour la santé, ainsi que sur des études de rentabilité,
Nous devons procéder 2 la mise au point de technologies génétiques et 2 1a
prestation de services de médecine génétique, mais en toute prudence,

11 est important de reconnaftre que de pair avec les bénéfices associés aux
technologies génétiques existe la possibilité de méfaits dus 3 leur mauvaise
utlisation. Les répercussions techniques et morales des technologies et des
services génétiques doivent &tre pleinement envisagées. Les considérations
morales sont cruciales pour la planification et la prise de décisions en ce qui
concerne tous les aspects de la génétique médicale, y compris la recherche, la
mise au point des techniques, la prestation des services et 'utilisation de
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Le Canada est a l'avant-garde
dans la recherche touchant de
nombreuses maladies génétiques.

La recherche en génétique offre
également des débouchés &
l'industrie canadienne de la
biotechnologie.

Les systémes de santé du
Canada ne dispensent pas
suffisamment de services fondés
sur les connaissances et
technologies existantes en
génétique.



Il est essentiel que les
responsables. des politiques, les
professionnels de la santé, les
éducateurs et le public planifient
et passent & P'action.

Neuf buts doivent désormais
quider les politiques.

I'information. La mise en application des technologies et des conhaissances
génétiques doit se faire dans le contexte d’une société humanitaire, d’une
société qui appuie le choix individuel et 'avancement de la science.

Pour que la mise au point et 1'application des technologies et des services
génétiques soient efficaces et morales, il est essentiel que les responsables. des
politiques de santé, les professionnels et les administrateurs de la santé, les
éducateurs et le public planifient et passent 2 1'action d&s maintenant, A cet
égard, le Conseil des sciences énonce neuf buts et recommande deux initiatives,

Les buts

Le Conseil des sciences pense que les buts suivants doivent, 3 1'avenir, guider |

les politiques sur I'information et les technologies génétiques. Pris ensemble, |
ces neuf buts constituent les fondements d'une utilisation du savoir génétique |
dans un cadre moral et social qui renforcera les valeurs du systéme canadien de]
soins de santé et améliorera les services de santé, :

1) Ens’appuyant sur les connaissances et technologies génétiques existantes |
et sur des évaluations appropriées, améliorer la prestation des services de {
diagnostic, de prévention, de traitement et de consultation offerts dans le
cadre du systéme canadien de soins de santé.

2)  Continuer d'intégrer au systtme canadien de soins de santé les nouveaux 1
services et technologies génétiques salutaires.

3) Veiller 2 ce que toute personne souffrant d'une maladie génétique,
prédisposée 2 une maladie génétique ou susceptible d’avoir des enfants
atteints de maladie génétique ait un acces équitable 2 des services de
médecine génétique au sein du systéme canadien de soins de santé. La
décision d’avoir recours & des services génétiques devrait étre laissée A
chacun.

4) Evaluer I'innocuité et 1’efficacité des nouvelles technologies génétiques.
Cette évaluation devrait tenir compte des considérations morales,
économigues et techniques.

5) Financer davantage de recherches sur les facteurs génétiques de 1’origine, § ‘
de la progression et des effets des maladies, ainsi que sur 1a prévention et §
le raitement des maladies génétiques. '

6) Veiller A ce que soient mis en place et appliqués des lignes directrices et |
- des mécanismes de réglementation appropriés pour la recherche et les
services de médecine génétique, et pour 1'utilisation des renseignements
médicaux d'ordre génétique.

7) Incorporer davantage la génétique dans la formation et le recyclage du
personnel de la santé ainsi que dans les examens menant 3 1’obtention
d'un dipléme ou d’une licence et 3 la spécialisation,

8) Amener le public 4 mieux connaftre et comprendre la diversité génétique
humaine, la prédisposition génétique aux maladies et les questions socialcs§
connexes, grice A de meilleurs programmes d’enseignement en sciences ¢t
en hygi¢ne dans les écoles et grice a des programmes de sensibilisation
du public. ' :
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| 9) - Améliorer les systémes d'information médicale, ceux de gestion et
" de couplage des données et ceux de classification des maladies pour
tenir compie des questions génétiques.

Los initiatives
, Mr atteindre les buts indiqués, le Conseil des sciences recommande que :

1) Tous les ministéres provinciaux de la Santé-établissent des comités
: chargés de donner des conseils en vue de favoriser la prestation
opportune et efficace des services.génétiques.

Les ministeres fédéral et provinciaux de la Santé créent un comité
mixte des services et données génétiques et le chargent d’examiner

- 'éventail complet des questions techniques et morales soulevées par
les technologies génétiques actuelles et nouvelles et par leurs
applications. Ce comité devrait &tre multidisciplinaire et comprendre
des représentants des usagers des soins de santé, ainsi que des
planificateurs et du personnel de la santé.
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Il faut, dans les meilleurs déiais,
mettre en place deux
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prestation opportune et efficace
des services génétiques et
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morales.
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.J * es Canadiens vivent plus longtemps que jamais. Un grand nombre des
‘Y ‘| maladies qui faisaient des ravages dans les générations précédentes ne
- EAreprésentent plus une menace majeure. 11 y a cent ans, les principales
" causes de déces étaient la berculose et la pneumonie; en outre, un grand
nombre d’enfants succombaient des suites d'une maladie infecticuse avant I'dge
de:1a pubertéZ. On est cependant parvenu depuis 3 enrayer la berculose et un
+ grand nombre des maladies infantiles jadis fatales, du moins dans les pays
© développés. Bien qu’elles restent un probléme médical A résoudre, les maladies
. yirales, dont le thume commun, contribuent peu & 1a mortalité au Canada.
par ailleurs, 2 'exception notoire du syndrome d'immuno-déficience acquise
.(SIDA), les maladies infectieuses ont en grande partie €€ réprimées grce 2 des
" mesures efficaces d’hygidne publique.

‘Les maladies cardiaques et vasculaires, le cancer et les maladies chroniques
tommunes de I'dge mar et de la vieillesse figurent parmi les principaux pro-
iemes médicaux qui se posent aujourd'hui aux Canadiens®. Toutefois, il
‘existe pas encore de stratégie efficace pour y faire face.

usqu’au milieu du XIX® sidcle, les médecins pouvaient ressouder un os,
rir un abces, alléger les symptOmes et soulager les malades, mais, bien
vent, ils ne pouvaient offrir de guérison. Le progrds social, les mesures
ygitne publique, la vaccination et les nouvelles technologies médicales,
notamment les interventions chirurgicales et pharmaceutiques, ont permis de
telever 'espérance moyenne de vie et de réduire le taux de mortalité au
-Canada. L’assainissement du milieu de travail et une certaine réduction des
“‘polluants dans I'environnement contribuent également A 1’amélioration de la
santé. ‘ B

_--Malgré des progres tangibles, cependant, la médecine modeme dispose
-encore de moyens limités. Bien que 1a médecine continue de progresser et que
des médicaments et des interventions plus efficaces fassent constamment leur
apparition, nous avons atteint ce qui semble étre un plateau dans I’évolution de
lasanté. La faculté de prévenir et de traiter les maladies reste limitée en partie
-par une compréhension imparfaite des causes profondes et des mécanismes
d’évolution de 1a plupart des maladies et par la rareté des outils nécessaires de
prédiction, de diagnostic et de traitement, Les nouvelles données sur les génes
et sur le r6le qu’ils jouent dans 1a santé et la maladie contribuent 3 nous fournir
ces outils,

‘La bonne santé

Dans 1a plupart des définitions actuelles, la santé est plus que la simple absence
“de maladie, quoiqu’il s’agisse 13 de son aspect essentiel. En conséquence, notre
"syst¢me de santé vise donc surtout & détecter et 2 traiter tout €cart par rapport 2
I'éat d'équilibre qui constitue la bonne santé. Les causes de cet écart peuvent
- &tre extemes (infection ou Iésion, par exemple) ou intemes ¢t inhérentes 2 la
Constitution de 1'individu (comme la maladie de Tay-Sachs ou la mucovisci-
dose, des troubles classiques du métabolisme). 11 est de plus en plus évident
...que 1a plupant des maladies sont «multifactoriclles», c’est-2-dire qu'elles
. @coulent d’unc combinaison de facteurs internes et extemnes®. Leur manifes-

 tation résulte 2 1a fois de la prédisposition de 1"individu A la maladie en question

- et de facteurs externes susceptibles d’en susciter I’apparition. Le malade n'est
“-pas simplement 1'hOte d’une maladie donnée : ¢’est une personne ayant des
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Les maladies communes ne sont
pas les mémes aujourd’hui qu'il
Y & un siécle.

De nos jours, les troubles
cardiaques et vasculaires, le
cancer et les maladies de la
vieillesse sont les maladies ies
plus fréquentes.

Le progrés social, les mesures
d'hygiéne publique et les nou-
velles technologies médicales ont
fait augmenter I'espérance de vie.

Les moyens de la médecine
moderne restent encore limités,
mais la compréhension du rdle
des génes dans la santé et la
maladie offre de nouveaux outits.

La plupart des maladies
découlent d’une combinaison de
facteurs internes et externes.



Encadré 2 La maladie polykystique des reins

Exemples de Un nouveau-né sur 1 000 contracte t6t ou tard la maladie polykystique des reins.
maladies monogéniques : Les premiers signes de la maladie comprennent des douleurs, du sang dans
fréquence et gravité I'urine, des infections rénales fréquentes et de 1'hypertension. La maladie se

déclare en moyennc & I'8ge de 41 ans. Dans 5 2 10 p. 100 des cas, elle se
transforme en maladie rénale terminale. La maladie polykystique des reins est
aujourd’hui I'une des principales maladies traitées par dialyse. La dilatation des
artdres cérébrales (anévrysmes) se produit dans 10 2 30 p. 100 des cas. Environ
3 p. 100 des personnes qui meurent de 1a rupture d’anévrysmes cérébraux
souffrent de la maladie polykystique des reins.

La mucoviscidose (fibrose kystique)

Un nouveau-né caucasien sur 2 000 environ contracie 1a mucoviscidose. Un
Caucasien sur 20 environ porte un géne qui, en double dose, cause la
mucoviscidose,

La mucoviscidose atteint les glandes qui secritent les larmes, 1a sueur, la salive
et le mucus. Une sécrétion excessive de mucus visqueux dans les poumons rend
la respiration difficile et donne liey 4 des Iésions pulmonaires et cardiaques
progressives. Les poumons d’une personne aiteinte de mucoviscidose offrent un
milieu idéal pour les infections, L’excds de mucus empéche 1'épanchement
normal des enzymes pancréatiques, ce qui réduit 1'efficacité du syst2me digestif.
La gravité de ces symptdmes varie beaucoup. Le traitement des symptdmes de la
mucoviscidose fait beaucoup de progrés depuis quelques années. La moitié
environ des malades vivent maintenant jusqu'a I'ige de 24 ans, alors que dans les
années 60, 1a moitié des malades ne vivaient pas au-deld de I'ige de quatre ans.

Des généticiens canadiens ont identifié le géne de la mucoviscidose en 1989,
Un centain nombre de formes différentes du géne peuvent causer la
mucoviscidose, A I'heure actuelle, il est possible de dépister environ 70 p. 100
des porteurs d'un gtne mutant de la mucoviscidose.

La myopathie (dystrophie musculaire) de Duchenne
Un nouveau-né méle sur 3 500 environ porte le géne qui cause la myopathie de
Duchenne. Cette maladie est extrémement rare chez les femmes.

La maladie s¢ caractérise par une dégénérescence progressive des fibres
musculaires et par un dépérissement qui finissent par tuer le malade. Les
symptémes commencent normalement & se manifester avant I"dge de cing ans. La |
mort, causée par une infection respiratoire ou par une défaillance cardiaque,
survient généralement entre 30 et 40 ans.

L’hypercholestérolémie familiale
En Amérique du Nord, une personne sur S00 posséde une dose du géne qui cause
I"hypercholestérolémie familiale. Un nouveau-né sur un million en a une double
dose. Cette maladie est deux fois plus fréguente chez les Canadiens frangais.
L’hypercholestérolémie modifie le taux de cholestérol. Les personnes qui ont
une double dose du gne ont une cholestérolémie extrémement élevée, qui cause
généralement Ia mort par maladie coronarienne avant 'ge de 30 ans. Les
personnes qui n'ont qu’une dose du gdne souffrent, elles aussi, d'une
cholestérolémie anormale. Prés de la moitié des hommes qui possédent une dose
du gne ont des symptémes de maladie coronarienne avant 1'age de 50 ans. Chez
les femmes, cette proportion est de 33 p. 100.

(suite page 24)
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ns complexes et étroitement reliés, besoins qu'il importe de satisfaire pour
garder en bonne santé. 11 est essentiel de comprendre les causes d’une

idie si 1'on veut pouvoir la traiter, ou mieux, si I'on veut trouver des

ens d’en empécher ou d’en retarder 1'apparition,

On admet généralement aujourd’hui que la santé humaine dépend de

raction de quatre grands facteurs, dans ce qu’un important rapport

nadien a appelé la «conception globale de la santé»®, Ces facteurs sont ; la
Jogie humaine, le milieu externe, le mode de vie et I'organisation des soins
santé. 11 est logique de toujours aborder ces quatre €léments de fagon

sgrée et équilibrée, si 'on veut avoir une population en bonne santé, Ny

3 toutefois des cas ol I'un ou autre de ces facteurs offrira I'occasion de
quer A des problémes médicaux particuliers ou d’améliorer 1'état de santé
réral. L’extension des connaissances sur le rble des génes dans la santé et la
adie nous foumit aujourd’hui ce genre d’occasion?.

maladies génétiques

d on leur parle de maladies génétiques, le grand public, 1a plupart des

ades et un grand nombre de professionnels de la santé ont tendance 3 penser
maladies monogéniques relativement rares, comme I'hémophilie, la chorée
untington ou la mucoviscidose (voir I'encadré 2). Toutefois, les effets de
¢onstitution génétique sur la santé sont bien plus profonds. Compte tenu du
€ essentiel qu’ils jouent dans la structure et la fonction des cellules, les génes
istituent probablement un facteur dans la plupart des maladies.

++ Chaque individu posséde son propre patrimoine génétique. Dans la plupart

- des cas, les liens entre la maladie et ce patrimoine sont complexes et encore mal
.7 compris. Toutefois, grice aux progrés de 1a technologie qui permettent de

- caractériser ou de «voir» les génes, nous comprenons micux le role des génes
"-dans 1a santé et 1a maladie. On découvre ainsi, 3 un rythme qui s’accélére

- .continuellement, des liens entre les génes et certaines maladies, Jusqu'a

"'présent, on a d'ailleurs recensé prés de 5 000 affections et caractires présentant
- Tes signes classiques d’une transmission héréditaire, et leur nombre augmente

- .sans cesse (voir 1’encadré 3).

_ 11 est maintenant évident que les génes jouent un rfle important, comme
‘agents de prédisposition, dans une gamme de maladies bien plus étendue qu’on
‘ne Pavait soupconné a I'origine. On pense que les génes ont une influence dans
des maladies communes mais graves, comme 1’hypertension, Ies troubles
" psychiatriques, les maladies vasculaires et cardiaques, ainsi que de nombreuses
formes de cancer?. Les encadrés 5 et 6 donnent des détails sur la manifestation
_de- certaines maladies communes et sur ce que 1’on comprend actucllement du
r8le des genes dans ces maladies. Les génes entrent également en jeu dans de
nombreuses maladies qu'on ne considére généralement pas comme génétiques,
notamment des maladies infectieuses?, comme la tuberculose et la polio (voir
‘I'encadré 6). Les maladies infectieuses doivent trouver un héte qui a des
prédispositions, et les génes comptent parmi les facteurs qui comptent dans la
prédisposition.

. Maintenant que les maladies essentiellement non génétiques sont mieux
enrayées grice aux mesures d’hygi¢ne publique, aux politiques sociales et aux
technologies médicales, on voit augmenter la proportion de maladies reliées aux
-gtnes?. La polio est un exemple de maladie infecticuse que les programmes
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La santé humaine repose sur
guatre facteurs ; Ia biologie
humaine, ie milieu externe, le
mode de vie et les soins de santé.

Les effets de la constitution
génétique sur la santé sont
complexes et encore mal compris.

On a recensé prés de

5 000 affections et caractéres qui
présentent les signes classiques
d'une transmission héréditaire.

Dans une grande variété de
maladies, les génes jouent
d'ailleurs un réie important,
comme agents de prédisposition.

L'inciderice relative des maladies
reliées aux genes augments.



Euncadré 2
{suite)

L’hémochromatose

Environ 10 p. 100 des Canadiens portent une dose du géne qui, en double dose,
cause 'hémochromatose. Les porteurs du géne peuvent manifester certains
symptomes. Deux & trois personnes sur 1 000 sont atteintes de cette maladie.

Le g¥ne de I'hémochromatose cause une accumulation excessive et néfaste de
fer dans des organes comme le foie, le cceur et le pancréas. Cette accumulation
peut provoquer la dilatation du foie, le diabdte et la maladie cardiaque. Si elle
n’est pas traitée, I'hémochromatose peut &ire fatale.

L’hémophilie A et 1a maladie de von Willebrand

En régle générale, I'hémophilie A ne frappe que les hommes. Un nouveau-né
méle sur 10 000 en est atteint. La maladie de von Willebrand touche une
personne (homme ou femme) sur 200,

Les deux maladies sont causées par une déficicnce du facteur VIII, essentiel A
la coagulation. Leur caractéristique fondamentale est la tendance au saignement.
Dans I'un et I'autre cas, la gravité des symptémes varie considérablement. Sous
leur forme bénigne, les deux maladies ne donnent licu & un saignement excessif
que dans le cas d'un trauma grave, comme une intervention chirurgicale. Dans
les cas graves d’hémophilie, le saignement dans les articulations, sans aucune
cause externe, peut commencer avant 1'8ge de six mois. La durée de vie
moyenne dune personne atteinte d’hémophilie A est de 40 ans environ.

La chorée de Huntington

La chorée de Huntington frappe un Caucasien sur 10 000. Pour chaque personne
souffrant de cette maladie, il y a, en moyenne, cing & huit personnes apparentées
qui risquent de 1a contracter. La maladie est généralement transmise aux enfants
avant d’avoir &é diagnostiquée chez le parent.

La maladie se caractérise par la dégénérescence d’une région particulitre du
cerveau qui produit divers symptSmes, dont des mouvements anormaux, fa
dysfonction intellectuelle et des changements de personnalité. La chorée de
Huntington est progressive et entraine la mort, en général de 15 & 20 ans aprds ses
premidres manifestations. Dans la plupart des cas, les premiers symptdmes
apparaissent entre 30 et 45 ans.

La maladie tend & se déclarer plus t5t chez les personnes qui ont hérité du géne
par la voie patemelle que chez celles qui en ont hérité par la voie maternclle,

La drépanocytose (anémie falciforme)
Cette maladie frappe surtout les populations noires.

Une double dose du géne produit la drépanocytose, qui peut éwre fatale. La
maladie se caractérise par une forme anormale d’hémoglobine, qui géne la
circulation sanguine. Ceux qui n’ont qu'une dose du gine sont porteurs de la
mialadie et peuvent en manifester des symptémes bénins.

Ceux qui n'ont qu'une dose du gene résistent au Plasmodium falciparum,
P’agent du paludisme, Cette résistance est un avantage sélectif, qui a favorisé le
maintien du géne de la drépanocytose dans la population. Chez les Noirs des

ts-Unis, un nouveau-né sur 625 est atteint de cette maladie, et 8 p. 100 en
sont porteurs. Dans certaines régions d’ Afrique, les porteurs peuvent atteindre
30 p. 100 de la population, en raison de la protection contre le paludisme que le
géne leur procure. Maintenant que les mesures d’hygidne publique et 1a médecine
permetient de mieux prévenir et traiter le paludisme, 'avantage conféré par le
gene de la drépanocytose perd de son importance.
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munisation et une meilleure hygitne ont permis d’enrayer au Canada; en
«éguence, les formes génétiques de handicaps du systéme ostéo-musculaire
oniques sont donc devenues plus évidentes®. Le rachitisme, lui, est un
emple de maladie dont les causes génétiques ont pris plus d'importance, une
enrayées les autres causes concourantes (voir 1’encadré 7)%.

1.’idée de la prédisposition génétique 2 la maladie n’est pas nouvelle. En
31, Sir Archibald Garrod portait cette question déja ancienne A I'attention des
decins de son temps dans un livre intitulé Inborn Factors of Disease®?.

rrod était en avance sur son époque et peu de ses contemporains se rendirent
pte de la portée de ses idées. Le monde médical de I'époque était pré-

pé par des problémes médicaux plus pressants. Les maladies infecticuses
n¢ 1a diphtérie, la polio et la tuberculose n’avaient pas encore reculé sous
et des mesures d’hygiene publique. Et les technologies de diagnostic
ettant de repérer les individus génétiquement prédisposés 3 1a maladie

ient pas encore été mises au point. Or, de nos jours, les tests de dépistage
ssaires sont de plus en plus disponibles.

nifestation des maladies génétiques

maladies communes ol intervient un élément génétique frappent de

reux Canadiens, On connait également plus de 3 600 maladies mono-
niques qui, bien que relativement rares, frappent en tout de nombreuses
rsormes. Comme les maladies génétiques se déclarent souvent en bas dge?,
années subséquentes de mauvaise santé et les années de vie perdues
mptent pour beaucoup. .1l en'va de méme des colits qui en résultent sur l¢
plan social, émotif et financier®. L’encadré 8 présente les codts d’une
maladie : la mucoviscidose.

1t est actuellement impossibie de quantifier dans quelle mesure les affections
génétiques contribuent aux maladies et aux décds au Canada. Dans le cas d'un
grand nombre de maladies, on commence seulement 2 comprendre le réle des
genes. Pour bien saisir 1'influence de 1a génétique sur la bonne ou la mauvaise
santé des Canadicns, il faudra acquérir une meilleure connaissance des causes
-.des maladies, accorder plus d’importance 3 1’épidémiologie génétique et mettre
: ~au point de meilleures méthodes de classification des maladies et de traitement
;+-des données médicales. Les statistiques disponibles tendent 3 sous-estimer
.. ‘I'incidence des maladies génétiques. 11 existe toutefois des estimations qui

“‘montrent que les maladies génétiques contribuent grandement 2 la mauvaise

- santé et compromettent 14 qualité de 1a vie aussi bien que la santé. On estime

* que 60 p. 100 des Canadiens contracteront au cours de leur vie une maladie

«dont les causes ont, dans certains cas, une composante génétique®. Les génes

_-interviennent dans 1’état de santé et dans la maladie A tous les stades de la vie.

Dela conception & la naissance

“Plus de la moitié des grossesses de femmes en bonne santé n’aboutissent pas 2
- des naissances vivantes’. Les aberrations génétiques sont un facteur important
+dans les avortements naturels, notamment dans ceux du premier trimestre. Des
" anomalies chromosomiques sont détectées dans 50 A 60 p. 100 des avortements
- Raturels précoces reconnaissables®’.

La notion de maladie génétique
n'est pas nouvelle, mais la plupart
des technologies de diagnostic le
sont.

Les maladies comportant un
élément génétique frappent de
nombreux Canadiens.

Les statistiques actuelies
sous-estiment F'incidence des
maladies génétiques dans le
cours d’une vie.

Environ 60 p. 100 des Canadiens
contractent un jour une maladie
ayant un éiément ou une cause
génétique. '

Les aberrations génétiques sont
un facteur important dans les
avortements naturels.



Encadré 3
Nombre d’affections
et de caractéres lids a

certaines mutations -

Encadré 4

Exemples de la
contribution génétique aux
maladies multifactorielles
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Les maladies multifactorielles découlent d’une interaction complexe des génes et
du milicu. Nous commengons 2 peine & comprendre de quelle fagon les génes
contribuent aux maladies multifactorielles. Dans de nombreux cas, on n’a pas
encore identifié la séquence d’événements qui suscite, favorise et déclenche les
sympiémes de la maladie.

La maladie d’Alzheimer
Deux a trois pour cent des Canadiens de plus de 60 ans ont la maladie
d’Alzheimer. Cette proportion passe & 20 p. 100 environ chez les personnes
dgées de plus de .80 ans. La maladie, qui débute par des troubles de mémoire,
progresse jusqu’au point ob le malade n’est plus en mesure de prendre soin de
lvi-méme. On estime que la maladie d’ Alzheimer contribuc chaque année au
décts de 10 000 Canadiens,

On ne sait pas exactement dans quelle proportion des cas la maladie
d’ Alzheimer a des causes génétiques; les estimations i cet égard varient de 10
100 p. 100. Certaines familles héritent de la maladie d' Alzheimer comme
maladie dominante antosomique (voir I’encadré 9). On a trouvé, sur le
chromosome 21, des marqueurs génétiques de la maladie d’ Alzheimer familialc,
mais on n’a pas encore identifié le géne que I'on soupgonne &tre & I'origine de la
maladie. D’autres facteurs génétiques ¢t environnementaux influencent
probablement les effets du géne, par exemple I'4ge auquel apparaissent les
symptSmes de la maladie.

Les maladies coronariennes

En 1987, les maladies cardiaques ont fait plus de victimes (208,5 pour 100 000
personnes) que tous les cancers (175,5 pour 100 000 personnes). Les maladies
cardiaques sont, par ailleurs, une importante cause de décés prématuré : en 1985,
elles étaient & ’origine de 17,2 p. 100 de toutes les années de vie perdues.

(suite page 28) :
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j’énfance a P’dge de 25 ans

s données du British Columbia Health Surveillance Registry montrent qu'au D'aprés les données disponibles,
moins 5,3 p. 100 des résidents de cette province dgés de moins de 25 ans les troubles & composante géné-
ffrent d'unc infirmité due enti¢rement ou partiellement aux génes (voir tique sont répandus chez les

cadré 9). Ces infirmités varient en gravité, mais toutes amoindrissent la moins de 25 ans.
alité de 1a vie et exigent des services médicaux.

Les taux de mortalité ct les statistiques d’utilisation des hdpitaux donnent cux
si une indication partielle de 1'importance relative des facteurs génétiques.
Au-début du sicle, le taux de mortalité infantile au Canada ct aux Etais-Unis

it d’environ 150 pour 1 000, et, sur 1 000 naissances, 5 déces étaient
ibuables 3 des causes manifestement génétiques. Aujourd’hui, le taux de
rtalité infantile n'est que le dixi®éme de ce qu’il était en 1900, mais le

mbre de déces liés A des causes génétiques est resié le méme : environ 5 pour
00 naissances vivantes’s.

PDans des hépitaux pour enfants au Canada, la proportion d'enfants
spitalisés souffrant d’affections que 1'on sait fortement influencées par la
yétique atteint peut-étre la moitié®. A titre d’exemple, 57 p. 100 des cas
ants hospitalisés pour cause de maladie du systéme ostéo-musculaire sont
aux génes®,

dge mar

s n'avons qu’une connaissance limitée des effets des facteurs génétiques sur
at de santé des personnes de plus de 25 ans. T existe toutefois des données

iquant que lcs genes jouent un role important. Dans les années 70, on Les génes ont aussi un réle
éstimait que 12,5 p. 100 des aduites hospitalisés souffraient d’affections important a jouer dans la santé
influencées par les gines?!. Les données montrent qu’environ 15 p. 100 des des adultes.

“"individus jugés atteints d’arriération mentale grave souffrent d'une maladie
+ héritée par I'intermédiaire d’un scul géne, et que 45 p. 100 ont des affections
--qui sont influencées par les génes dans une certaine mesure®2,

Matériel génétique, variation et mutation

L'hérédité, c'est-A-dire 1a transmission de caractéristiques d’une génération 3 Les génes régissent un grand

‘autre, est un phénomene reconnu depuis des centaines d’années. Pourtant, on ~ nombre des processus essentiels
commence seulement 2 en ¢€lucider les mécanismes génétiques. Nous nous aux fonctions biologiques
rendons maintenant compte que les génes que nos ancétres nous ont légués normales ot a la santé.

régissent un grand nombre des processus essentiels A des fonctions biologiques
normales et 3 une bonne santé.

Le matériel génétique sert de schéma intemne pour le fonctionnement détaillé

de 'organisme humain. L’'information génétique est portée sur les molécules On en apprend de plus en plus

- d’acide désoxyribonucléique (ADN) qui se trouvent dans toutes les cellules. sur les séquences de 'ADN, sur
L’annexe 1 donne des renseignements de base sur I'ADN, les génes et les les processus pour lescquels elles
hromosomes. Presque tous les jours, on en apprend davantage sur les codent et sur les maladies qui y

$équences de I'ADN chez 1’étre humain, sur les processus biologiques pour sont reliées.

esquels elles codent et sur les maladies qu’elles causent ou inhibent.



Encadré 4
(suite)

-

La maledie coronarienne est plus susceptible de frapper les sujets dans la
famille desquels elle tend 2 se manifester avant I'dge de 55 ans. On a également
identifi¢ plusieurs autres facteurs de risque dans lesquels la génétique entre en
jeu, notamment une cholestérolémie élevée, 'hypertension et le diabdte.

Les personnes ayant un lien génétique entre elles ont davantage tendance a
avoir des taux de cholestérol semblables que les occupants d’une méme
maisonnée n’ayant aucun lien génétique entre eux. Entre 2 et 4 p. 100 de la
population souffre d'une maladie monogénique (I"hypercholestérolémie familiale)
qui méne A une maladie coronarienne, Il existe en outre un caractére génétique
(I"hyperalpha-lipoprotéinémie) qui semble procurer une certaine protection contre
fes maladies coronariennes.

Les membres d’une méme famille tendent aussi & avoir une tension plus
uniforme que les occupants d’une méme maisonnée sans lien génétique entre eux.
Un quart de toutes les personnes souffrant d’hypertension ont moins de 60 ans;
elles ont en outre au moins un frére ou une sceur qui a le méme probléme. Un
grand nombre de ces personnes sont également atteintes d’une lipémie anormale
(par exemple une cholestérolémie anormale).

Les maladies coronariennes frappent souvent les sujets atteints de diabdte
sucré. 1l existe de nombreux types de diablte, et les données semblent indiquer
que la génétique entre en jeu dans un grand nombre d'entre eux.

D’autres facteurs génétiques contribuent & I'incidence globale des maladies
coronariennes. L’homocystéinurie, par execmple, est une maladie récessive
héréditaire relativement rare, mais entre 0,5 et 1,4 p. 100 de Ia population porte
une dose du géne qui, en double dose, cause la maladie. Les sujets qui possddent
une dose du géne risquent bien plus que 1a moyenne de contracter une maladie
vasculaire & un 8ge précoce.

Le cancer des poumons

En 1989, le cancer des poumons a été diagnostiqué chez quelque 11 700
Canadiens et 5 100 Canadiennes et il a fait environ 13 500 victimes. I s’agit
d’ailleurs de I'une des principales causes de déces prématuré : en 1986, 32 p. 100
de toutes les années de vie perdues en raison du cancer y étaient attribuables. La
lésion du chromosome 3 a é1é associée 2 toutes les principales formes de cancer
des poumons. Dans certains cas, cette 1ésion peut faire entrer en jeu une
composante héritée. Le cancer des poumons est plus courant dans certaines
familles que dans d'autres, mé&me en tenant compte des effets du tabac. Les
fumeurs sont plus susceptibles de contracter le cancer des poumons dans les
familles ob cette maladie s’est déja manifestée. Dans le cas d'un type particulier
de cancer des poumons, on a identifié chez les fumeurs de cigarette une réaction
biochimique 4 élément génétique, que I'on a associée & un risque de contracter la
maladie de 20 a 40 fois supérieur au risque moyen. Cette réaction se manifeste
chez 10 p. 100 de la population eaviron,

La schizophrénie

Le risque de contracter la schizophrénie est de 1 p. 100 environ. Pius de

40 p. 100 de toutes les journées d’hospitalisation dans un hopital psychiatrique
au Canada sont liées a cette maladie, dont il existe en fait divers types. Parmi les
symptdmes caractéristiques de Ia schizophrénie, mentionnons les hallucinations,
la discordance de la pensée, le délire et un comportement aberrant.

Le risque de contracter la schizophrénie varie en fonction du lien génétique
avec un schizophréne ¢t du nombre de schizophrénes dans Ia méme famille,
Ainsi, Ia probabilit¢ que le frére ou la seeur d’un schizophréne contracte Ia
maladie, si les deux parents sont eux aussi schizophrénes, est de 40 4 60 p. 100.
Le risque n’est plus que de 15 p. 100 si un seul parent est schizophréne et de
10 p. 100 si aucun parent ne I'est. Si un jumeau monozygote est schizophréne, la
probabilité que !’autre le devienne est de 55 p. 100. Chez les jumeaux dizygotes
du méme sexe, le risque est de 18 p, 100 environ.

(suite page 30)
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‘Un important aspect des génes est leur faculté de se reproduire de fagon
ptique et de se transmettre d’une génération & 1'autre. Mais les génes

yvent étre modifiés : les séquences nucléotidiques d'une molécule d’ADN
uvent étre altérées dans un processus appelé mutation. Les mutations peuvent
enir de plusieurs fagons® ;

par réarrangement du matériel génétique (brins d’ADN) pendant Ia division
“cellulaire pour la production d'ceufs ou de sperme;

.par exposition & certains facteurs du milieu (appelés mutagénes);

“nar 'échec d’un mécanisme de réparation de I'ADN;

r suite d’un changement spontané,

processus de mutation se traduit par la variation génétique, qui permet
especes de s’adapter a 1'évolution du milieu. Toutefois, ce qui est bon pour
rvie de I’esptce ne 1'est pas toujours pour I'individu. Dans la plupart des
1e changement aléatoire d’une séquence d' ADN complexe et spécialisée
_pas bénéfique 2 I'organisme individuel.

yus 1'effet combiné du patrimoine génétique et des nouvelles mutations,
d’entre nous naft avec une prédisposition ou une résistance 2 diverses
dies. Une compréhension de la variabilité génétique aide 2 expliquer
quoi seuls certains individus contractent telle ou telle maladie, ¢t pourquoi
ravité et le pronostic de ces maladies varient d'un individu 2 1’autre.

‘effet des mutations sur I'organisme peut aller de I'insignifiant ay
trophique. Si la modification d'une séquence particuli¢re de nucléotides
ipéche le géne de bien fonctionner, elle peut aboutir 3 Ia maladie, & la
dlformation ou au décds4.

‘Certaines maladies génétiques sont héritées par suite de la transmission, par
 parents, des mutations de I'ADN. D’autres découlent de mutations dans les
¢ellules d’'un individu et peuvent se transmettre ou non 2 sa descendance. Les
gtnes mutants peuvent intervenir de diverses fagons dans la cause d'une :
aladie (voir I'encadré 10). La présence d'un géne mutant donné peut

trainer 1'apparition d’une maladie donnée. La présence d’une mutation de
y-Sachs, par exemple, mene inévitablement 2 I’apparition de la maladie, qui
entraine la mort en bas dge. Dans d’autres cas, la présence du géne muté ne
suffit pas 2 elle seule 2 provoquer la manifestation de la maladie; d'autres
cteurs, biologiques ou liés A 1'environnement, doivent eux aussi entrer en jeu.
s'agit alors de maladies multifactorielles. Dans de tels cas, les génes ne font
que rendre I"individu susceptible de contracter la maladie. Dans les maladies
olygéniques, un type de maladie multifactorielle, il faut plus d'un géne mutant
Ppour amorcer le processus pathologique.

Les mémes manifestations cliniques (symptOmes) peuvent découler d'une
variété de causes. Ainsi, plus de 50 mutations différentes peuvent causer
Panémie héréditaire appelée la thalassémie 8%, On a également li¢ plusieurs
Mutations différentes, toutes dans le méme géne, A I'hypercholestérolémie
familiale%, La connaissance de la mutation particulitre a des répercussions
sur le diagnostic et le traitement de la maladie en question.

Une meilleure connaissance des génes et de leurs rapports avec les maladies
Nous aidera & répondre aux questions suivantes :

* Les mutations sont-elles une importante cause profonde de la maladie?
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Le processus de mutation se
traduit par la variation génétique.
Bien qu'essentielles a I'évolution,
les mutations tendent & nuire 3 la
santé.

L'effet des mutations peut aller de
l'insignifiant au catastrophique.

Les génes mutants peuvent
intervenir de diverses fagons dans
la maladie.

Dans certains cas, un géne peut
entrainer une maladie donnée;
dans d'autres, il ne fait que
conférer la prédisposition & une
maladie.



Encadré 4 Des preuves du rble de la génétique dans la schizophrénie nous viennent par
(suite) ailleurs d'études réalisées sur des enfants adoptés. Les enfants adoptés en bas dge

partagent les caractéristiques génétiques de leurs parents biologiques, mais le
milieu familial de leurs parents adoptifs. Les enfants adoptés courent trois fois
plus de risques de contracter la schizophrénie si leurs parents biologiques ont la
maladie que si leurs parents adoptifs I'ont.
- Dans ceriains cas (mais pas dans tous), la schizophrénie peut étre associée &
une région particuliére du chromosome 5. Des études indiquent que, selon les

* familles, des gines différents peuvent entrer en jeu.

Encadré 5 Le cancer résulte d’une prolifération anormale de cellules sous I'effet d'une
Le cancer : une modification du matériel génétique. Les processus de cancérisation sont aussi
maladie génétique variés que complexes. La plupart des cancers découlent de I'interaction du
: patrimoine génétique et du milieu. Les altérations génétiques cancérogdnes se
classent en deux grandes catégories.

« Certains cancers procedent de mutations liées 2 la délétion de certaines régions
chromosomiques. Le processus cancéreux peut &tre amorcé par la délétion ou
la désactivation de gines «anti-cancéreux»,

» D’autres mutations peuvent altérer certains gtnes et les rendre cancérogines.
Avant la mutation, ces génes, appelés proto-oncog?nes, jouent, pense-t-on, un
r6le dans la régulation de la division cellulaire. Sous I'effet de I’altération
génétique, les proto-oncogénes se transforment en oncog@nes et la division
cellulaire devient anarchique.

Les risques de cancer varient d’un groupe 4 un autre dans la population. Vu la
mutation spontanée du matérie! génétique, il existera toujours certains types de
cancer. Les sujets exposés aux agents qui favorisent la mutation (certains virus et
produits chimiques, les rayonnements) courent un plus grand risque que les
autres. On estime que les virus de I'ADN interviennent dans 20 p. 100 des
cancers. La vaccination permet d'éviter ces cancers.

Certaing individus sont prédisposés, de par leur constitution génétique, aux
mutations spontanées ou induites, A titre d’exemple, ceux dont le systéme de
surveillance et de réparation de I’ADN (qui, normalement, corrige les mutations
spontanées ou induites) est défectueux courent un plus grand risque de contracter
le cancer. '

Sont également exposées A ce risque les personnes qui possédent une
prédisposition héréditaire & certains cancers. La production d’une tumeur maligne
ne survien! qu'apres un certain nombre d’étapes. Les sujets prédisposés, qui en
sont déja & la premitre étape, contractent le cancer si les autres conditions
nécessaires, comme 1'exposition 3 un facteur environnemental, sont réunies.

Le rétinoblastome, par exemple, atteint un nouveau-né sur 14 000 et sc
manifeste généralement avant I'dge de sept ans. 1 produit des tumeurs qui, si
elles ne sont pas détectées rds tbt, peuvent nécessiter I'ablation de I'eeil. Cette
maladie peut &tre transmise par voie héréditaire ou faire son apparition dans une
famille o elle n’a jamais existé auparavant. Les sujets prédisposés au
rétinoblastome héritent d’une mutation particulizre d'un de leurs parents, i la
conception. Cette mutation est présente sur I'un des deux chromosomes 13, La
maladie se déclare si une méme mutation est acquise sur I'autre chromosome 13.
Dans les familles o la maladie n’existait pas auparavant, le processus est
semblable, mais les deux mutations sont acquises. On suppose que ['altération
génétique est fondamentalement la mé&me dans les deux cas, -

(suite page 32’)‘
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uelles mutations entrafnent la maladie ou la prédisposition 2 1a maladie?
ielle est 1a cause de la mutation et peut-on 1'éviter?

s sont les effets cellulaires et moléculaires de la mutation?

Comment une mutation produit-elle les signes cliniques et les sympiomes
iine maladie?

Des mutations différentes causent-elles la méme manifestation clinique?

, mutation entraine-t-elle toujours la maladie?

écoule-t-il un certain temps entre 1'apparition d’une mutation chez un
vidu et 1'expression clinique de 1a maladie qui en résulte?

‘Peut-on diagnostiquer le probléme avant I'apparition des signes cliniques de
1a maladie?

n certain nombre de méthodes permettent de définir les liens entre les
dies et les mutations. Elles reposent sur I'étude de la variation naturelle
séquences de I’ADN et sur la mise en corrélation de certaines séquences
N avec des affections cliniques?’, Gréce aux technologies de I'ADN
binant, on a effectué une percée technique qui a permis d'isoler et
alyser les génes et de chercher, directement au niveau de I’ADN, les

nes génériques des maladies. Ces technologies consistent 3 prélever, dans
ssus accessibles d’un individu, des échantillons du stock complet d’ADN,
2 diviser les molécules d’ADN en fragments plus petits et plus faciles 2

ipuler.

es technologies peuvent servir 2 établir si un géne au produit génique connu
1'origine d’une maladie particulidre; & repérer et 2 identifier les génes qui
oquent des maladies monogéniques, mais dont on ignore encore 1a fonc-

n; et & découvrir les geénes qui occasionnent des maladies multifactorielles.
‘annexe 2 présente des renseignements de base sur les technologies de I’ADN
recombinant et sur leurs applications.

-La facon la plus directe de reconnaftre une mutation pathogéne est de
comparer la séquence nucléotidique des génes d'individus atteints 2 celle des
tnes d'individus normaux. Toutefois, vu les dimensions mémes du génome
imain, cette option ne convient que si 1'on connaft I'emplacement de la’
juence désirée. Une méthode qui a donné de bons résultats consiste A
comparer certaines séquences reperes dans I'ensemble de I’ADN. On choisit

s séquences parce qu’on sait qu’elles varient, qu'elles existent sous diffé-
rentes formes appelées alltles. En étudiant les différences alléliques entre les
dividus sains et les individus atteints d"une maladie donnée, il est possible de
r un grand nombre de maladies génétiques d'importance majeure 3 des alldles
cn précis. La découverte de tels liens aide alors A faire converger les
cherches sur la mutation précise qui cause la maladie. Le géne de la
ucoviscidose a été découvert de cette fagon,

.Le concept voulant que certaines personnes risquent d'étre atteintes d’une
aladie ou y soient prédisposées en raison de leur constitution génétique permet
expliquer pourquoi certaines maladies se regroupent dans des familles, des
oupes ethniques ou des régions géographiques. Il est 4 la base de 1'épidé¢-
iologie génétique, une spécialité nouvelle en pleine expansion qui, pour tout
groupement particulier de maladies, tente de déterminer le rble respectif de
l'exposinon aux agents communs du miliey, de la prédisposition d'ordre bio-

logique et des facteurs de risque d'ordre culturel, tels que le comportement ou
le mode de vie®,
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Les tachnologies de 'ADN
recombinant permettent de
chercher, directement au niveau
de I'ADN, les origines génétiques
des maladies.

On peut établir des liens entre les
maladies et les mutations en
étudiant la variation naturelle des
séquences de 'ADN et en
mettant certaines séquences en
corrélation avec des maladies.



Encadré §
(suite)

Encadré 6

Une histoire que

les sceurs Bronté

ne nous ont pas contée

Encadré 7

Le rachitisme :

un exemple de
Pimportance croissante
des causes génétiques

On commence a penser que la prédisposition génétique intervient probable-
ment dans de nombreux cas de cancers les plus courants. 1 se pourrait, par
exemple, que la prédisposition génétique entre en jeu dans plus de la moiti€ des
cancers du cOlon; par ailleurs, environ 9 p. 100 des cancers du sein sont associés
3 une mutation génétique transmise par héritage.

Une meilleure compréhension des cancers héréditaires facilitera 1'éude du
r6le respectif des génes et du milieu dans les cancers courants et augmentera les
chances d’intervention efficace au moment approprié. Pour augmenter I’efficacité
des interventions préventives et thérapeutiques, on pourrait notamment améliorer
1a lutte contre les facteurs cancérogines du milieu, éviter (chez les sujets géné-
tiquement prédisposés, en particulier) les agents cancérogénes qu’il n’est pas
facile d’€liminer de I'environnement, et mettre en cenvre des thérapies qui
remplacent ou simulent les effets de génes anti-cancéreux.

«La tuberculose est dans le sang», disait Ie vieil adage. L'explication classique
est qu'un tuberculeux actif infecte les membres de sa famille. Le cas des Brontt
nous offre une autre explication : une infection a besoin de deux jeux de génes,
celui de 1a personne infectisuse et celui de 1'h6te.

Les soeurs Bront¥, Emily, Charlotte et Anne, se sont taillé une place impor-
tante dans la liti€rature anglaise du XIX® si¥cle. Toutes trois sont mortes jeunes,
de tuberculose, semble-t-il. Leur mére mourut jeune elle aussi, de Ia méme
maladie disent certains. Les Bront#, mre, pere, trois filles et un fils, vivaient
ensemble au presbytere de Haworth, dans le Yorkshire. Bien qu'ayant 6té
fortement exposé & la tuberculose, le pere vécut jusqu'a 1'ge de 84 ans. Le fils
mourut d'autres causes,

Un chercheur canadien du nom d'Emil Skamene s’est servi d’une lignée con-
sanguine de souris pour découvrir un facteur génétique de I'infection tubercu-
leuse. Un géne du chromosome 1 de la souris confre la résistance & I'infection
tuberculeuse, tandis qu'un gtne alltle prédispose A la maladic. Skamene a alors
montré, par cartographie comparative du génome, que I’homme posséde un géne
semblable sur le chromosome 2.

Le rachitisme est un parfait exemple de maladie dont les causes génétiques
prennent de I'importance & mesure que s'améliore Ia prévention ou le traitement
des autres causes. L’histoire du rachitisme montre aussi comment 1a cauyse la plus
fréquente d'une maladie peut changer au fil des ans. Au XIX® sikcle, ainsi qu’an
début dn Xx°, le rachitisme élait courant dans les pays industrialisés d'Europe et
dans les régions septentrionales d' Amérique du Nord. 11 était causé principale-
ment par I'avitaminose D, celle-ci étant due A un déficit alimentaire et & unc
exposition insuffisante aux rayons ultra-violets, Aprés la découverte de la
vitamine D, dans les années 20, et la prise de conscience de son importance dans
le régime alimentaire, les pouvoirs publics adoptérent une réglementation sur les
aliments visant 3 protéger la population contre les carences diététiques, Un déclin
abrupt de I'incidence du rachitisme s’ensuivit, mais la maladie ne disparut pas
entitrement. Le rachitisme fait encore des victimes aujourd’hui, mais il découle
de troubles héréditaires faussant le métabolisme des minéraux, plutdt que d’une
carence alimentaire. Le rachitisme résulte de diverses causes génétiques. Dans
chaque cas, il faut inventorier les troubles précis du métabolisme et établir un
traitement approprié,
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éiudes sur les jumeaux et sur les enfants adoptés permetient actueliement
cider les contributions relatives des génes et du milieu 3 certaines mala-
enfants adoptés en bas fge partagent les caractéristiques génétiques
urs parents biologiques, mais le milicu familial de leurs parents adoptifs.
tude de ces enfants aide A comprendre les influences respectives dela

tique et du milicu sur la santé et la maladie. En voici trois exemples.

.mort prématurée. Les facteurs génétiques contribuent dans des
pgopomons non négligeables aux déceés prématurés dus A des causes non
olentes, Cependant, 1’ unportance relative des facteurs génétiques et
vironnementaux semble varier selon la maladies°,

alcoolisme. Chez certains sujets, 1'alcoolisme comprend un important
ment génétique. L’alcoolisme est au deld de trois fois plus fréquent chez
enfants adoptés de parents biologiques alcooliques que chez les enfants
ptés de parents biologiques non alcooliques. En outre, la fréquence de
alcoolisme chez les enfants biologiques d'alcooliques est la méme, qu'ils
icnt élevés par leurs parents biologiques ou par des parents adoptifsst,

hizophrénie. Les données sur la schizophrénie sont semblables aux
nnées sur 1'alcoolisme. La schizophrénie est environ trois fois plus
quente chez les membres de la famille biologique de schizophrénes
opiés que chez les membres de la famille adoptive. Les enfants bio-
giques de schizophrénes ont plus ou moins les mémes chances de devenir
hizophrénes, qu'ils soient élevés par leurs parents biologiques ou par des
renis adoptifss2.

artographie et séquencage

cherche actuellement, au Canada comme 3 1’étranger, 4 dresser une carte du
nome humain et 2 le séquencer. Ces travaux visent 2 fournir une image plus
précise de 1I’ADN et 2 étudier le réle et 1a fonction des genes et des segments
d'’ADN entre les génes. Les connaissances qui en découleront aideront par
aﬂleurs 3 recenser les mutations associées & la maladie et & la prédisposition 2 la

Le but de la cartographie du génome humain est de définir la position précise
des geénes le long de 1a molécule d’ADN, les uns par rapport aux autres®. Les
¢artes physiques font voir I'emplacement de certains génes le long des chromo-
somes. Les cartes de liaison se fondent sur la corrélation entre les positions
relatives de certains génes et la probabilité qu’ils soient hérités ensemble. 11 est
raisonnable de supposer que les génes correspondant A des caractres qui sont
oujours hérités ensemble sont situ€s 1'un prés de I'autre et qu'ils sont donc sus-
ceptibles de rester ensemble pendant le processus naturel de la recombinaison
de I’ADN.

: ' Les chercheurs espérent produire des cartes de liaison génétique et des cartes
.Physiques complémentaires & résolution sans cesse plus élevée. On considere
généralement que 1a médecine modeme doit, 2 1'orée du XXI¢ si¢cle, connaitre
‘emplacement précis des génes le long de la molécule d’ADN,
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Les études sur les jumeaux et
les enfants adoptés permettent
d'élucider les contributions
relatives des génes et du
milieu & certaines maladies.

On cherche actuellement &
cartographier et & séquencer le
génome humain.

La cartographie des génes
consiste & établir la position
précise des génes sur la molécule
d'ADN.



Encadré 8

La mucoviscidose :
Ies coiits d’une
maladie génétique

La mucoviscidose est une maladie fort codteuse, et ce, non seulement en argent.
Les effets affectifs et psychologiques de la maladie se limitent essentiellement
aux sujets atteints et aux membres de leur famille proche. Le fardeau financier
de 1a mucoviscidose est lui aussi trds lourd, et il est supporté non seulement par
les familles directement touchées, mais aussi par I’ensemble de 1a population.

L’hospitalisation
Les sujets atteints de la mucoviscidose passent en moyenne dix jours par an &

 I'hdpital.

Cofit : 20 millions de dollars par an.

Les consultations externes
Tous les sujets atteints de la mucoviscidose visitent régulidrement, 4 titre de
malades externes, des cliniques ol ils regoivent les soins d’une équipe multi-
disciplinaire comprenant des infirmidres, des médecins, des physiothérapeutes
et des diététiciens. Chague année, les soins nécessaires coiltent environ
4 000 dollars par malade. ,

Cofit : 10 millions de dollars par an.

Les médicaments
Les médicaments le plus souvent prescrits sont les antibiotiques, qui servent ¥
prévenir ou & combattre les infections pulmonaires, et les solutions en aérosol, qui |
servent A diluer et & détacher le mucus. Le cofit annuel de ces médicaments est, -
en moyenne, de § 000 dollars par malade, mais il peut atteindre le double.

Codt : de 12,5 & 15 millions de dollars par an,

L’équipement et les apports nutritifs
Les sujets attcints de la mucoviscidose ont généralement besoin de séances
régulitres de physiothérapie & domicile, qui nécessitent un équipement de
vibration, de drainage postural et d’inhalation thérapeutique. Les malades ont
également besoin d’un apport de vitamines et de compléments diététiques pour
compenser la dysfonction digestive gui accompagne 1a mucoviscidose.

Coft : 6 millions de dollars par an,

La greffe des poumons
La greffe dos poumons est une forme relativement nouvelle de traitement des
sujets gravement malades. Le nombre de greffes effectuées au Canada devrait
bient6t atteindre 30 par an, sinon davantage. Chaque opération cofite
150 000 dollars.

Cofit : 4,5 millions de dollars par an,

Le fardeau personnel
Les personnes qui souffrent de la mucoviscidose et leur famille doivent, chaque
jour, affronter les problemes d'une maladie chronique et la perspective d'une
mort prématurée. Par ailleurs, la maladie risque d’aggraver les problRmes
normaux des adolescents, qui cherchent 2 saffirmer et & établir des rapports 4
sociaux satisfaisants. Bien que les progrds dans le traitement de la mucoviscidose
permettent de prolonger I'espérance de vie des sujets atteints, ceux-ci et leur
famille doivent faire face & toutes sortes de pertes : perte de revenus personnels et
familiaux, perte d'occasions et perte d'une grande partie de la vie productive
qu'ils auraient pu avoir autrement.

Coilt : incalculable.
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contre, 1'utilité du séquengage du génome humain est fort controversée.
qiiengage consiste & établir ’ordre précis des paires de bases et fournit une
“bien plus détaillée du génome que ne le permet I'établissement d'une

-a connaissance des séquences nucléotidiques permet de repérer les

ons génétiques et de comprendre ces variations ainsi que leurs effets sur
t¢ et 1a maladie. Mais le séquencage de tout le génome est une tiche
dérable, car on estime que I’ADN humain est composé de trois milliards
paires de bases. C'est une tiche qui exigera la coopération internationale et
ourrait codter annuellement 200 millions de-dollars sur une période d’au
quinze ans.

's’interroge sur I'opportunité de reporter les grands projets de séquengage
"a ce qu’on dispose d’une meilleure technologie de détenmination de la
ence et du traitement des données. On se demande par ailleurs s'il faut
her A déterminer 1a séquence du génome entier, ou d’abord celle des

ents d’ADN associés 2 la production de protéines et celle des segments
rant une grande variation liée 2 la santé et 4 la maladie. .

ctuel des connaissances

connaissances sur les génes, méme si elles s’accroissent rapidement, restent
urs limitées. Nous ignorons toujours le nombre exact de génes que pos-
I’ADN humain, Nous ne connaissons pas complétement non plus le rdle
s.de certains génes ni celui de leurs produits; le degré de variabilité

ique qui existe dans la population pour chaque géne; les mutations
ticulidres et les affections qui leur sont liées, de méme que les facteurs
ceptibles de décléncher la maladie chez les sujets prédisposés. L’emplace-
nt chromosomique des génes humains n'est connu que dans le cas de

que 1 600 genes, sur un total estimatif de S0 000 2 100 000. La séquence
certaines parties de I' ADN n’a €té déterminée que pour moins d’un quart de
-1 600 genes, et la séqucnce nucléotidique compléte n’est connue que pour
in nombre de génes encore moins grand.

Néanmoins, les renseignements disponibles sur les génes dont on a dressé la
carte et que 1'on a caractérisés sont des plus utiles. Il en va de méme de ceux
ur les séquences d’ ADN distinctives (appelées marqueurs), car ils permettent

:retracer I'histoire des génes dans les familles. Ces renseignements ont
ailleurs trouvé des applications dans le dépistage et le traitement d'individus
édisposés 2 certaines maladies génétiques, ainsi que dans les services de
consultation qui leur sont offerts.

.imites des données médicales canadiennes

Les données médicales canadiennes ne peuvent servir A déterminer de fagon
iable 1a contribution des maladies génétiques 2 la mortalité et A I'invalidité, car
es statistiques actuclles ne permettent pas de connaftre la cause particulidre de
4 maladie. Pour établir le rfle que joue la génétique dans la bonne ou la
Mauvaise santé des Canadiens, il faudra approfondir nos connaissances des
Gauses des maladies, mettre davantage 1’accent sur I’épidémiologie génctique et
trouver de meilleures méthodes de classification des maladies et de traitement
des données médicales.
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Le séquengage consiste a établir
l'ordre précis des paires de base.

Le séquengage de tout le génome
est un processus laborieux et
colteux, mais il nous aidera a
comprendre les effets de la
variation génétique sur la sant¢

et la maladie.

Nos connaissances sur les génes
restent encore limitées.

Pour établir le rdle de la
génétique dans la santé des
Canadiens, il faudra de meilleures
méthodes de classification des
maladies et de traitement des
données médicales.
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Encadré 9

Fréquence des maladies
génétiques chez les enfants
et les jeunes adultes en
Colombie-Britannique
(1952-1983)

Encadré 10
Principaux mécanismes
des maladies génétiques

Nombre de cas par million de Pourcemage' de

Catégoric de maledie génétique* naissances vivantes toutes les naissances
Dominante 13954 0,14

Récessive 1 665,3 0,17

Liée au sexe 5324 0,05
Chromosomique 18454 0,18
Multifactorielle 46 426,2 4,64
Génétique, mais de mode 11642 1,16

d’hérédité inconnu

TOTAL ’ 530189 ' 5,34

* Pour une cxplication de ces catégories, voir 1’encadré 10,
** Les chiffres ayant €t arrondis, les totaux ne concordent pas.

Les maladies monogéniques w
Dans le cas des maladies monogéniques, la présence d'un seul géne anormal peut
entrainer la maladie. Les maladies monogéniques dites dominantes autosomiques
se manifestent quand un seul des deux génes d’une paire est touché; I'autre géne |
peut étre normal (exemples : Ia chorée de Huntington et le syndrome de Masfan).

Dans les maladies monogéniques dites récessives autosomiques, les deux géncs
de 1a paire doivent &tre atteints pour que la maladie se manifeste. Siun seul des |
genes est anormal, I'individu ne contracte pas la maladie, mais peut transmettre |
aux générations suivantes le géne causant la maladie (exemples : Ia mucovisci-
dose, la thalassémie et la drépanocytose). La possession d’une seule dose de gine
déléttre peut conférer des avantages ou des désavantages sur le plan de Ia santé.
Ainsi, une seule dose de géne causant la drépanocytose confere la résistance au
Plasmodium falciparum, I'agent du paludisme. En revanche, il semble exister des
liens entre une seule dose de géne causant 1’ataxie-télangiectasic et une plus forte
incidence du cancer du sein.

Dans le cas des maladies monogéniques liées au sexe, I'apparition et les effets
de la maladic ne sont pas les mémes chez 'homme et chez la femme. Chez
Ia femme, Ia paire de chromosomes du sexe comprend deux chromosomes
identiques (XX), ¢t les regles ci-dessus sur 'expression récessive et dominante
de 12 maladie s’appliquent. Par contre, chez 'homme, les chromosomes du sexe
sont différents (XY), ce qui veut dire qu'un géne normalement récessif sur fe
chromosome X ou Y n'est pas compensé par un autre géne, peut-éire normal
(exemples : la myopathie de Duchenne et I'hémophilie A).

(suite page 36)
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systeme actuellement utilisé au Canada pour classifier les maladies est la
me version de la Classification internationale des maladies (CIM-9),
rsellement acceptée’’. En régle générale, 1a CIM-9 n'est pas tres utile
1l s’agit d'indiquer la cause de la maladie. Les représentants canadiens
“omité international chargé de modifier la CIM ont demandé certains
jgements, dont I'indication de la cause de 1a maladie. En attendant, si les
es canadiens de génétique mettaient au point et utilisaient des sous-codes
ormes pour indiquer les causes des maladies, on disposerait d'un plus grand
bre de données comparables. :

couplage des dossiers médicaux — le regroupement dans un méme
r des données sur 13 santé des individus et des familles — permeittrait
ucider l1a distribution des maladies au sein de la population, ainsi que la Le couplage des dossiers
se et 1a progression des maladies. La plupart des provinces font maintenant meédicaux permet d'élucider la
écessaire pour mettre en corrélation les dossiers médicaux. Le couplage distribution, la cause et la
niet en effet d'avoir de meilleures statistiques médicales, tout en offrant des progression des maladies. La
itages connexes sur le plan des soins de santé. L'utilisation d'un numéro plupart des provinces cherchent
entification est le meilleur moyen d’atteindre ce but, mais cette technique a donc des moyens de mettre en
evé certaines inquiétudes en ce qui conceme le caractere confidentiel et corrélation les dossiers médicaux.
e des données’®. Des protocoles ont toutefois éié établis pour assurer la

entialité.

gand on établit un systéme de couplage des dossiers médicaux, il importe
respecter les critdres suivants :

doit y avoir compatibilité entre les systémes des diverses provinces, parce
que les individus peuvent se déplacer d’une province 2 I'autre et que les
“membres d’une méme famille peuvent vivre dans des provinces différentes;

des lignes directrices et un protocole satisfaisants visant A protéger le
caractére confidentiel des données doivent régir le couplage des dossiers et
‘I'emploi de numéros d’identification;

il faut indiquer aux particuliers les avantages du systéme et la fagon dont le
caractére confidentiel des données peut étre préservé.

Par ailleurs, on ne saurait trop insister sur la nécessité de créer d’autres

gistres de surveillance des maladies, comme le British Columbia Health Les registres de surveillance des
urveillance Registry, pour rassembler des données sur la nature, la fréquence maladies permettent d’améliorer
‘1a cause des affections débilitantes. Lorsque ces registres font partie la prestation et la planification des

intégrante du systéme de planification et de prestation des soins de santé, ils soins de santé. Il faut donc en
oivent se conformer 2 certains protocoles afin de préserver le caractére accroitre le nombre.

nfidentiel des renseignements personnels qui y sont inscrits.

~Le registre de la Colombie-Britannique constitue un excellent modgle.

epuis 1952, il permet en effet de suivre les problémes de santé 2 1a trace.

A cette fin, il utilise un sysitme simple de codification des maladies en fonction
.de leur cause, ce qui en fait un fichier particulizrement utile pour I'épidémio-
logie génétique®. En plus de servir 2 des fins de recherches, le registre a
‘permis d'améliorer les services aux personnes atteintes d’une maladie a
tomposante génétique et de planifier les services & offrir aux handicapés.

A mesure que la population vieillira, le registre aidera A dépister les éléments
‘§énétiques des maladies chroniques de 1'4ge mfr.
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Encadré 10
(suite)

Les maladies multifactorielles

Une variété de facteurs entrent en jeu dans I'expression d'une maladie
multifactorielle. 1l peut s’agir de variations spécifiques d’un certain nombre de
gnes différents se produisant en conjonction, de I'exposition & certaines
conditions ambiantes (radiations, régime alimentaire, maladie infectieuse), ou 2
certaines conditions du milieu social, ou d'une combinaison des deux (exemples :
les anomalies cardiaques congénitales, le bec de lidvre et 1a fente palatine).

Les troubles chromosomiques
Plusieurs affections sont dues & des anomalies chromosomiques. Ces maladies ne
sont généralement pas héréditaires (exemple : 1a trisomie 21).
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" e but des soins médicaux est d'aliéger le fardeau que la maladie impose
aux individus et 2 Ia société. Les technologies médicales actuelles et celles
‘qui apparaissent peuvent servir i prédire, 3 diagnostiquer, & prévenir, 3

t’er ou 3 éviter les maladies génétiques. Des méthodes bien établies, qui

: nt sur 1'étude des modes d'hérédité, le diagnostic des symptdmes et
Yinterprétation de 1'agencement des métabolites, contribuent 3 améliorer les

de santé au Canada depuis plusieurs décennies. Ces méthodes

yitinueront de jouer un rfle important,

"“En génétique et en technologie génétique, nous sommes aujourd’hui A "aube
ne nouvelle ¢re. Notre compréhension de l'organisme humain et des
écanismes génétiques de la maladie pourrait ainsi faire un formidable bond en
vant. Les npuvelles technologics de I' ADN permettent en effet de voir le
i atériel génénque, de déterminer la séquence particuliere de chaque g2ne et de
aire la corrélauon entre des génes pamcuhets et leur fonction normale dans
xgamsme humain. D’une portée aussi grande que la découverte du micros-
ou celle de la radmgraph:e. les nouvelles technologies génétiques ont le
tiel de révolutionner les soins de santé en permettant de dépister les
vidus qui ont des maladies ou des prédispositions aux maladies 2

posante génétique®.

*objectif uitime est de comprendre la série d’événements qui ménent de la
se 4 la manifestation clinique de 1a maladie, afin de prévenir ou de traiter
maladie. II y a quatre moyens possibles de réduire le fardeau qu'imposent
maladies génétiques : 1a prévention, la thérapie génique, le traitement de la
taladie lors de son apparition ou en cours de manifestation et I’abstention. La
révention est la stratégie idéale, et 1'un des moyens d’y parvenir est de réduire
e taux de'mutation.. S'il s’avere impossible de le faire, on a alors le choix entre
a prévention de la maladie par 1'élimination des facteurs de risque qui y sont
associés, 1a thérapie génique pour compenser ou corriger la mutation, ou le
traitement pour combattre les conséquences de la mutation. Enfin, dans le cas
des familles que 1’on sait prédisposées & une maladie génétique, on dispose d'un
rtain nombre de moyens pour éviter la naissance d'enfants atteints.

L’exactitude dans la prédiction des risques et la précision du diagnostic de la
ialadie génétique sont d’importants aspects de I'enraiement de la maladie. Le
iagnostic, le dépistage, 1a consultation et le traitement sont 4 1a base des ser-
ices de santé génétiques. Le Canada a d’ailleurs ét¢ parmi les premiers 3
ettre au point les technologies de diagnostic, de dépistage et de traitement
énétique et & procéder 2 1'ensegistrement des maladies.

Cutilisation des technologies de ’ADN 4 des fins de
1agnost1c

Le diagnostic des maladies génétiques (voir 1'encadré 11) s’appuie sur :

. 1a structure et le nombre des chromosomes;

la séquence de I'ADN (2 I'aide de sondes ou de marqueurs génétiques);

la quantité, le caractre et la fonction des protéines produites par le géne;
tout effet métabolique ou biochimique mesurable qui caractérise la maladie;
toute manifestation clinique connexe,
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Les nouvelles technologies ont
le potentiel de révolutionner les
soins de santé en permettant de
dépister les individus génétique-
ment prédisposés a la maladie.

Il existe quatre armes contre les

‘maladies génétiques : la préven-

tion, la thérapie génique, le
traitement et I'abstention.

Le Canada a fait ceuvre de
pionnier dans la mise au point de
technologies et de services
génétiques.

Le diagnostic peut se faire &
plusieurs niveaux.



Encadré 11
Exemples de
tests génétiques

Les tests indirects
Les gdnes délétdres produisent des changements métaboliques que 1’on peut
parfois mesurer pour déceler la présence d’une maladie génétique naissante,
Qu’elles jouent ou non un réle dans l’apparition de 1a maladie, les substances
mesurées sont associées a sa présence.

Exemple : la phénylcétonune est une maladic monogénique qui entraine

"arriération mentale si un régime spécial n'est pas prescrit peu aprds la naissance,

La maladie découle d’un défaut génétique qui empéche la transformation de la
phénylalanine, et celte-ci s’accumule alors dans les fluides du corps.

1l existe au Canada des programmes de dépistage systématique des problemes
de métabolisme de la phénylalanine chez les nouveau-nés. Les tests de dépistage
mesurent le taux de phénylalanine dans un échantilion de sang prélevé chez le
nouveau-né,

Les tests des produits génétiques

On peut mesurer directement les protéines produites par des génes déléitres pour
identifier certaines maladies. Les tests utilisés comparent la forme ou I'activité
anormale de la protéine & sa forme ou 2 son activité normale.

Exemple : les sujets atteints de drépanocytose possédent un type anormal
d’hémoglobine qui déforme les globules rouges quand I'oxygénation du sang
tombe au-dessous d’un certain seuil (pendant des mouvements physiques
ordinaires, par exemple). Cette déformation entraine une agglutination des
globules, qui bloquent alors les vaisseaux sanguins et génent 1a circulation.
Cette maladie peut &tre fatale,

Les globules prennent une forme anormale de faucille, d'odl le nom d’anémie
falciforme aussi donnée 2 la drépanocytose.

L’analyse des chromosomes

Certaines maladies génétiques entrainent d’importantes altérations du matériel
génétique. Comme on dispose de techniques fiables, depuis plus de trente ans, il
est donc possible d’observer des aberrations dans le nombre ou Ia structure des
chromosomes (par exemple d’importantes insertions, amputations ou
wanslocations).

Exemple : la trisomie 21 est généralement causée par la présence d'un
chromosome 21 summuméraire. Pour formuler un diagnostic, on traite les cellules
du sujet de fagon & voir les chromosomes et 2 fes distinguer 'un de 1'autre par
photomicrographie. C’est ce qu’on appelle le caryotypage.

La technologie de PADN recombinant

Ceue technologie peut servir 3 établir Ia présence ou le risque d’une maladie
méme dans des cas o I'altération génétique ne porte que sur un seul nucléotide.
Les tests de I'ADN recombinant reposent sur le fait qu'un brin d'ADN s¢
combine a un autre brin qui contient la séquence complémentaire de nucléotides.

Les marqueurs génétiques

On peut attester l1a présence ou le risque d’une maladie génétique 2 I'aide de
marqueurs génétiques, méme si I'on n'a pas identifié la mutation 2 I'origine de la
maladie. Ces marqueurs sont des séquences nucléotidiques caractéristiques qui
sont associées a la maladie ou 4 la prédisposition 2 cette maladie, sans
nécessairement en &ire la cause.

(suite page 44)
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Les technologies de diagnostic basées sur les produits métaboliques ou sur

signes cliniques ont un inconvénient majeur : avant qu'il ne soit possible de
er & un tel diagnostic, la maladie peut avoir fait son apparition et

?mvoqué des effets irnéversibles. Qui plus est, ces méthodes de diagnostic
indiquent pas la cause génétique précise de Ia maladie; souvent, elles sont

nc peu utiles dans 1'établissement de programmes de prévention et de

itement.

¢s technologies de diagnostic basées sur la connaissance des séquences
récises de I’ ADN offrent plusieurs avantages. Comme 1'ADN est présent dés
fertilisation, les tests fondés sur 1’analyse de I' ADN peuvent détemminer les
ues bien avant que n’apparaisse le moindre symptéme ou la moindre
rioration. De plus, comme tous les geénes d’un individu sont présents dans
oyau de chaque cellule, il est toujours possible d’examiner I' ADN; par

re, I'enzyme ou le métabolite d'intérét peut ne pas étre présent dans toutes
ellules. Le géne peut n’étre actif que dans certains tissus et 3 certains
ents; les produits géniques peuvent &tre situés dans des tissus difficiles 2
ntillonner, comme 1'oeil ou le cerveau. Néanmoins, les tests basés sur les
uits géniques et les métabolites trouvent plusicurs applications utiles. C'est
as entre autres du test de la maladie de Tay-Sachs et du dépistage de la
nylcétonurie.

cxiste aujourd'hui une technologie qui permet d’examiner le matéricl
tique pour y chercher certaines mutations. Si I’on connafl la séquence

N de la mutation qui provoque une maladie (ou la prédisposition 3 une
aladie), on peut détecter la mutation 4 1’aide d’une sonde génique. Sil'on ne
it pas exactement de quelle mutation il §’agit, on peut souvent le trouver par

couvert, en 1983, est celui de la chorée de Huntington. On dispose main-
nant de marqueurs pour plusieurs centaines de maladies génétiques et ce
ymbre saccroft rapidement (voir ’encadré 12). Contrairement aux méthodes
qui-permettent d’identifier la mutation elle-méme (méthodes directes), le diag-
‘nostic 2 'aide de marqueurs (méthodes indirectes) exige des études sur les
familles.

e dépistage et le diagnostic

dépistage génétique consiste & chercher dans une population les individus
ui ont une maladie génétique donnée, qui y sont prédisposés ou qui pourraient
oir des enfants atteints de cette maladie. Les programmes de dépistage
peuvent s'inscrire dans la prestation de services de diagnostic et de soins de
santé adaptés aux besoins individuels. Le dépistage peut en effet aider 3
prévenir ou A traiter les maladies. De plus, il contribue & offrir des choix en
matiere de reproduction 3 ceux qui risquent d’avoir des enfants atteints de
maladies génétiques graves. Il peut en outre servir d'outil de recherche, soit
dans I’étude de la variation génétique ou de certaines mutations, soit dans celle
-des causes de ces mutations et de leurs incidences sur la sant€62,

. Le dépistage est une étape initiale : on exige en effet des tests plus précis par
1a suite pour établir un diagnostic sr. 11 existe du reste une variété de techno-
logies et de programmes de dépistage visant des maladies différentes, des
groupes d'4ges différents et des étapes différentes de la maladie. Ces
technologies et ces programmes s’appliquent soit aux porteurs de maladies
génétiques, aux feetus, aux nouveau-nés, aux individus atteints mais
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duction, & 1'aide d’un marqueur génétique®’. Le premier marqueur 3 avoir §té .

Les diagnostics basés sur des
manifestations cliniques ont des
inconvénients majeurs.

Les techniques de diagnostic
qui reposent sur des séquences
précises de 'ADN offrent
plusieurs avantages.

On peut détecter la maladie a
l'aide d’'une sonde génique, si I'on
connait la séquence de I'ADN qui
en est & l'origine.

Si Yon ne sait pas exactement de
quelle mutation il s'agit, on peut
souvent le trouver par déduction,
a l'aide d’'un marqueur.

Le dépistage génétique permet
de repérer les sujets qui ont une

- maladie génétique donnée ou

qui y sont prédisposés.

Le dépistage n'est qu'une
premiére étape. Il faut avoir
recours A des tests plus précis
pour établir un diagnostic
catégorique.



Encadré 11
(suite)

Encadré 12
Les génes mutants et
les marqueurs génétiques

Exemple : la chorée de Huntington est une maladie du syst®me nerveux dont
les sympidmes commencent & se manifester & 1'ge adulte, celle-ci se caractérise
entre autres par des mouvements involontaires des membres et la détérioration
mentale. 1l est aujourd’hui possible de diagnostiquer cette maladie dans certaines
familles, avant I’apparition des symptdmes. On peut &valuer les risques qu'a un
individu de contracter la chorée de Huntington en vérifiant si un échantilion
d’ADN prélevé chez cet individu se combine A des brins d’ADN spécifiques
contenant le marqueur génétique voulu. Pour un sujet dont le ptre ou la mére
est atieint de cette maladie, 1a probabilité d’en hériter est de 50 p. 100. Les tech-
niques actuelles permettent d’ailleurs d'établir, avec une certitude de 96 p. 100, si
1a maladie a €1 transmise par héritage.

Les sondes génétiques

Les sondes fonctionnent sur le méme principe que les marqueurs génétiques, mais
utilisent des brins ' ADN qui contiennent la séquence méme de la mutat]on géné-
tique & I'origine de la maladie.

Exemple : I'hémophilie A proctde de I'impossibilité pour le sang de se coa-
guler en raison de I'absence du facteur VIII, une protéine nécessaire A la coagu-
lation. On a identifié plusicurs mutations génétiques causant ’hémophilie A et
il est maintenant possible d'utiliser des sondes génétiques pour formuler un
diagnostic.

Exemples de maladies pour lesquelles on a caractérisé les génes mutants :
Mucoviscidose

Myopathie de Duchenne
Hémophilie A

Phénylcétonurie

Maladie coronarienne prématurée
Rétinoblastome

Drépanocytose

Maladie de Tay-Sachs
Thalassémie 8

Maladie de von Willebrand

Exemples de maladies pour lesquelles on dispose de marqueurs génétiques :
Maladie polykystique des reins

Maladie d’Alzheimer familiale (dans certaines familles)

Retard mental 1ié & une fragilit¢ du chromosome X

Chorée de Huntington

Myotonie

Neurofibromatose

Rétinite pigmentaire liée au chromosome X




ptomatiques, ou aux individus présentant les symptdmes de la maladie®.
a des maladies pour lesquelles il est possible d’effectuer un dépistage a
helle nationale (la phénylcétonurie par exemple), ou sur un segment donné
1a population (comme les Juifs ashkénazes, dans le cas de la maladie de
.Sachs). L’annexe 2 décrit les types de programmes de dépistage et en

e des exemples canadiens.

.a plupart des tests de dépistage actuels mesurent les effets enzymatiques ou
aboliques plutdt que les changements dans I'ADN lui-méme. La phényl-
nurie, par exemple, résulte de I'incapacité de métaboliser la phénylalanine,
des acides aminés essentiels. Cette incapacité peut elle-méme découler
certain nombre de mutations différentes dans les génes pertinents. Le

ic et le traitement de cette maladie varient selon la mutation en jeu. Un
stage basé sur un test chimique qui détecte un niveau élevé de phényla-
nine dans le sang permet de repérer tous les nouveau-nés chez lesquels ce
veau est élevé, Des tests plus détaillés administrés 3 ces demiers permettent
déterminer la cause précise de 1a maladie et, par conséquent, le traitement
oprié®,

lus nous en apprenons sur les séquences de 1'ADN et sur les liens entre les
s et 1a maladie, plus notre faculté de dépister et de dlagnosuquer des
adies & composante génétique s’améliore.

a prévention

a prévention des maladies génétiques peut prendre plusieurs formes®S. Toutes
s mesures qui permettent de réduire le taux de mutation constituent des
oyens de prévention au premier degré. Pamni ceux-ci figure 1’élimination de
exposition aux rayonnements ionisants et aux agents chimiques mutaggnes.
-La prévention au second degré consiste, elle, 2 agir sur les facteurs de risque
~étroitement liés A la maladie chez les individus génétiquement prédisposés

{en prescrivant par exemple un régime judicieux aux personnes sujettes aux
“maladies cardiaques). Une autre forme de prévenuon au second degré consiste
‘A compenser le géne défectueux. C’est ainsi que le régime des patients atteints
.de phénylcéronurie est faible en phénylalanine, pour prévenir le déséquilibre
-métabolique ct les 1ésions cérébrales qui en découlent (voir I'encadré 13).

.- Nous ne comprenons pas encore suffisamment la cause des mutations et des
interactions entre la prédisposition génétique et les facteurs de risque liés &
I'environnement dans les maladies multifactorielles pour nous permettre de
prévenir la plupart des maladies. Ce que rious en savons, cependant, trouve
déja d’utiles applications. Ainsi, grice aux nouvelles connaissances sur
Thypercholestérolémie familiale, un facteur de risque de maladie cardiaque,
‘nous savons qu’il est possible de traiter une prédisposition grave pour diminuer
“les risques d’apparition d'une maladie cardiaque ou pour en améliorer le
pronostic, une fois que la maladie s'est déclenchéess,

V_La thérapie génique

La thérapic génique, dans le cas d'une maladie génétique, consiste 2 essayer de
corriger le défaut intrinséque dans le matériel génétique. La correction d’un
défaut génétique est une tiche complexes. Il faut pour cela connaftre la
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La plupart des tests de dépistage
actuellement utilisés analysent
des effets biochimiques plutét que
des changements dans 'ADN.

On peut prévenir les maladies
géneétiques en réduisant le taux
de mutation, en éliminant les
facteurs de risque ou en
compensant le géne défectueux.

Toutefois, nos connaissances
actuelles sont trop limitées

pour nous permettre de prévenir
la plupart des maladies mutti-
factorielies.

La thérapie génique consiste a
corriger le défaut dans le matériel
génétique.



Encadré 13
Le dépistage de
1a phénylcétonurie

chez les nouveau-nés : .

un exemple de
Pefficacité des services
de médecine génétique

» Le principal effet de 1a phénylcétonurie est I'arriération mentale. Hya
vingt-cing ans, cette maladie était & I'origine de 1 p. 100 de toutes les
admissions dans des établissements pour arriérés mentaux au Canada.

« La phénylcétonurie frappe environ un nouveau-né sur 10 000.

« Les sujets atteints de cette maladie souffrent d’un déficit en enzyme
phénylalanine hydroxylase (enzyme du foie). Cette enzyme transforme en
d'autres produits 1a phénylalanine, qui est absorbée & partir des aliments. Si
elle n'cst pas métabolisée, la phénylalanine s’accumule dans les fluides du

* corps et cause des 1ésions cérébrales. On peut prévenir ces cffets en prescri-
vant un régime pauvre en phénylalanine. Le diagnostic pendant le premier
mois de vie et un traitcment continu par 12 suite permettent d’éviter
'arriération mentale.

» Dans la grende majorité des cas, les femmes souffrant de phénylcétonurie
donnent naissance & des arriérés mentaux & moins de suivre un régime pauvre
en phénylalanine pendant toute leur grossesse. Un taux €levé de phénylalanine
chez la mére géne le développement de I'enfant qu’elle porte. '

« 1l existe au Québec un registre des fommes atteintes de phénylcétonurie, et on
étdie actuellement les effets 2 long terme, sur les enfants de ces femmes, de
prescriptions di€tétiques pendant la grossesse.

Le premier enfant d'une famille, G., est née avant que les programmes de .
dépistage de 1a phénylcétonurie chez les nouveau-nés ne soient mis en place au
Canada. Elle est en retard dans son développement 2 [*4ge de six mois et, & neuf
mois, elle commence A avoir des crises incontrdlables. Les tests révélent qu'elie
souffre de phénylcétonurie, Aujourd’hui, & I'8ge de 28 ans, G. est fortement
arriérée et exige des soins de garde.

Sa soeur, R., nait rois ans plus tard. Des le troisizme jour, le test de dépistage
génétique révele qu'elle a, elle aussi, la phénylcétonurie et on commence le traite-
ment le méme jour. Aujourd’hui, R. est dipldmée d’université et méne un vie
saine et normale,

Le Canada a € I'un des pionniers dans le dépistage systématique de la
phénylcétonurie chez les nouveau-nés, ainsi que dans le diagnostic précoce et le
traitement de cette maladie. Gréce A une banque alimentaire nationale pour
malades génétiques, on dispose d’un traitement pour cette maladie et un grand
nombre de maladies semblables. I'arriération mentale due 2 la phénylcétonurie a
pour ainsi dire disparu au Canada depuis que I'on dépiste cette maladie chez les
nouveau-nés et qu’il existe un traitement & cet égard.
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wence d'ADN du géne fonctionnel et disposer du matériel génétique. En
de rétablir I’état naturel, on a besoin d'un vecteur ou d’un agent pour

fuire une dose efficace de 1a séquence thérapeutique sans nuire 2 I'orga-

¢. La séquence d’ADN thérapeutique doit étre introduite 2 I'emplacement

3, dans la séquence globale de I’ ADN, sans nuire 2 ' ADN. La thérapie

existe deux formes de thérapie génique : 1'une consiste 2 insérer la

uence d'ADN dans les cellules germinales, alors que I'autre porte sur les
ilules somatiques. Les changements apportés aux cellules germinales peuvent
transmis aux générations suivantes. Par contre, les changements apportés
sellules somatiques ne touchent que I'individu qui se préte 2 la thérapie et
uvent &tre transmis A sa descendance.

I'heure actuelle, il n'existe aucune thérapie génique qui permette de guérir
aladies génétiques mais les recherches aboutiront sans aucun doute a des
ements de cellules somatiques pour certaines maladies. Le traitement de

ie falciforme et de la thalassémie par la réinsertion, dans la moelle

se, de cellules traitées figure parmi les applications envisageables. 1l est
robable cependant qu’on parvienne, dans un avenir prévisible, & réparer
llules germinales. Il se peut méme que, pour un grand nombre de

dies, la thérapie génique ne devienne jamais une option comportant

ue chance de réussite,

septembre 1990, une Américaine de quatre ans a été la premidre personne
re I'objet d'une thérapie génique des cellules somatiques en vue du traite-
nt d'une maladie génétique, le syndrome d'immunodéficience combinée

gué. Des recherches faisant intervenir ce genre de traitement sont déja
visagées pour un certain nombre d'autres maladies.

La thérapie génique comporte des risques pour 1'individu qui en fait 1'objet
des risques potentiels 3 long terme pour 1’espece. Tout essai de traitement
une maladie 2 1'aide d'un transfert de génes devrait €tre assujetti 3 des lignes
rectrices équivalentes aux lignes directrices du Conseil de recherches médi-
es concernant la recherche sur des sujets humains et 1a recherche sur la
thérapie génique somatique®. 1I faudra donc évaluer avec le plus grand soin
toutes les recherches et les technologies de traitement proposées.

Quand la prévention est impossible, le dépistage des individus génétiquement
rédisposés 2 la maladie ou la découverte du probléme dans les premiers stades
e 1a maladie plutdt qu'au stade avancé menera 2 un meilleur pronostic, grice a
un diagnostic et A un fraitement plus précoces, comme dans le cas des cancers
familiaux. Comprendre la cause de la maladie aide & adapter le traitement au
probléme particulier; cela est vrai pour la pneumonie, ainsi que pour les mala-
dies du cceur, la leucémie, 1'hypertension et de nombreuses autres affections.

A I'heure actuelle, il existe relativement peu de traitements efficaces. Cette
situation tient en partie au manque de connaissances sur la cause de la plupart
des maladies génétiques et leur progression™,
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ainsi entrafner I'effet désiré dans les bons tissus, et ce, au moment opportun.

Aucune thérapie génique
éprouvée n'est disponible a
I'heure actuelle.

La thérapie génique comporte
des risques.

La détection précoce des sujets
prédisposés peut améliorer le
traitement et le pronostic.


mailto:@dtique
mailto:l'es@tx

Encadré 14

La maladie de Tay-Sachs :
le diagnostic prénatal et

1e choix d’avoir

des enfants sains

Encadré 15

La thalassémie :

pourquoi il importe de
poursuivre les recherches
sur les maladies génétiques

« La maladie de Tay-Sachs est une maladie dégénérative qui attaque le systtme
nerveux et entraine la cécité, 'arriération mentale et la mort cn bas ige.

« It s’agit d’'une maladie rare dans I’ensemble de 1a population : elle frappe un
nouveau-né sur 400 000 environ. Toutefois, elle est nettement plus fréquente
dans certaines populations. Ainsi, chez les Juifs ashkénazes, un individu sur
30 environ est porteur d’une dose du gtne qui, en double dose, cause la mala-
die. Dans cette population, un jeune enfant sur 3 600 a la maladie. Chez les
Canadiens frangais, par ailleurs, 1a fréquence de cette maladie est supérieure

+ la normale.

+ Les études du géne de Tay-Sachs montrent que plusieurs mutations différentes
peuvent &tre & U'origine de la maladie, On trouve par exemple deux mutations
distinctes chez les Juifs canadiens. Une autre mutation, qu’on n’a pas décelée
chez les Juifs, existe par aillcurs dans les familles canadiennes-fracaises ol
cette maladie se produit. 1! existe en outre d'autres mutations chez ces
demilres.

M. et M™ S. ont pour premier enfant un garcon en bonne santé, Leur deu-
xidme enfant, B., est un autre gargon. A I'ige de six mois, B. ne peut pas
s'asseoir et sa tdte s’hypertrophie. Quand il meurt en bas ge, de la maladie de
Tay-Sachs, il est paralysé, muet, aveugle et émacié, avec une t8te démesurée. 11
n’existe pas de traitement pour 1a maladic de Tay-Sachs,

La découverte du rfle d'un déficit en enzymes dans la maladie de Tay-Sachs,
en 1969, fait qu'il est maintenant possible d’identifier les porteurs du géne
causant la maladie. A cette fin, deux grands programmes de dépistage ont été
établis au Canada au début des années 70. Depuis, les études de suivi ont montré
que les personnes qui ont eu recours aux lests de dépistage en avaient une opinion
positive, Les couples porieurs du géne ont recours au diagnostic prénatal pour
établir si le foetus est sain et pour pouvoir prendre une décision, s'il ne I'est pas.

Aprés avoir perdu B, M. et M™ §, décident d’avoir un autre enfant. Deux
grossesses sont suivies de prés, mais, chaque fois, le feetus a la maladie de
Tay-Sachs. Les parents ont le choix de mettre fin 2 la grossesse et le font. La
troisiéme grossesse aboutit 2 la naissance d'une fille en bonne santé, qui a
maintenant 12 ans. L'incidence de la maladie de Tay-Sachs au Canada recule
rapidement depuis vingt ans.

« La thalassémic est, de toutes les maladies génétiques identifiables, la plus
courante au monde. Environ 3 p. 100 de 1a population humaine porte un gne
de la thalassémie.

« Les porteurs qui héritent d'un gene de 1a thalassémie souffrent d'une anémie
bénigne (thalassémie mineure). Ceux qui héritent de deux genes de la thalas-
sémie contractent une forme mortelle de 1a maladie (thalassémie majeure).

« Le traitement actuel de la thalassémie majeure comprend des transfusions de -
sang et I'élimination de I'exces de fer dans les tissus. Ces mesures permettent -
de prolonger 1a vie des malades jusqu’a la trentaine. Dans les anndes & venir,
une forme de thérapie génique, qui consiste 3 insérer des gines normaux dans  ~
la moelle osscuse, promet de prolonger encore davantage I'espérance de vie et
de réduire 1a nécessité des traitements, qui sont douloureux,

« Les gines de ia thalassémie se sont perpétués dans les populations humaines
parce qu'ils conferent aux porteurs un avantage sélectif : ils les protdgent
contre le paludisme,

(suite page 50)
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bstention

syme «abstention» s’applique aux technologies et aux moyens qui visent 3

1a naissance d'enfants atteints de troubles génétiques graves. Les options
prennent 1a décision de ne pas avoir d’enfants, le diagnostic prénatal (avec
tion de mettre fin A 1a grossesse si le feetus est atteint) ainsi que d’autres
ens d’avoir des enfants : 1’adoption, I'insémination artificielle et d'autres
éhodes de reproduction’,

I'heure actuelle, les couples qui courent un grand risque d’avoir des

fants souffrant de maladies génétiques graves considerent souvent le diag-
stic prénatal comme la meilleure garantie d’avoir des enfants sains (voir
encadré 14). Bien qu’elles ne soient pas disponibles pour toutes les maladies
riétiques, les technologies de diagnostic prénatal sont plus avancées que celles
prévention et de traitement, Certaines femmes refusent néanmoins le

gnostic prénatal, dans certains cas par crainte que le foetus n'en souffre, s'il
normal. Aujourd’hui, le risque supplémentaire de perte du foetus est

viron 1 sur 200 dans le cas de I'amniocent@se et légérement plus élevé dans
as. de 1'échantillonnage des villosités choriales?™. Certaines des femmes qui
sent le test le font pour éviter d’avoir A prendre une décision quant a I'inter-
on éventuelle de leur grossesse. Pour d'autres, ¢’est une option que leur
disent leurs convictions & propos des interruptions de grossesse.

es facteurs qui jouent dans la décision d'une femme de subir le diagnostic
atal sont : le degré de risque que le test de diagnostic fait subir au foetus, la
cision du test de diagnostic, la probabilité de maladie chez le feetus, de

éme que la gravité de 1a maladie et ses effets sur la santé™,

Les attitudes envers le diagnostic prénatal montrent combien il est important
mettre au point des formes de diagnostic moins intrusives et donc moins'
quées pour le foetus. 11 faudrait aussi disposer de méthodes qui puissent
umir des données génétiques plus tot, peut-étre méme avant la fertilisation,
objectif ultime est d’éliminer le besoin de diagnostic prénatal en trouvant des
oyens de guérir les maladies génétiques.

.- 11 faut considérer avec le plus grand soin tous les aspects éthiques du recours
Aux technologies utilisées pour I’évitement. Une société humanitaire veillera 3

que 1a disponibilité de 1a technologie de. diagnostic prénatal n’entraine pas

e réduction des efforts visant 2 mettre au point de meilleurs traitements et de

eilleures thérapies pour les individus touchés (voir I’encadré 15).

a consultation

 but de 1a consultation génétique est.de fournir les faits médicaux et
énétiques, de décrire les risques de réapparition de la maladie et les divers
moyens d'éviter ces risques, et d’aider ’individu et 1a famille face 2 ces
nseignements’. Dans le contexte canadien, la consultation reconnait
utonomie du client et le fait que le conseiller doit avoir & cceur les intéréts de
n client plutdt que ceux de I'espice ou des générations futures™,

Le Collége canadien des généticiens médicaux a adopté une bonne politique
érale sur la consultation, mais il faudrait avoir des lignes directrices plus
récises sur certaines questions comme le respect de la vie privée et la
divulgation intégrale. Le rapport de la commission du président des Etats-Unis,
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I existe des technologies et des
moyens permettant d'éviter la
naissance d'enfants atteints de
troubles génétiques graves.

Les couples & risque considérert
généralement que le diagnostic
prénatal est la solution 1a plus
indiquée. Ceriaines fermmes
refusent néanmoins le diagnostic
prénatal, de crainte que le fostus
n'‘en souffre.

On a besoin de méthodes de
diagnostic prénatal qui donneront
des résultats plut 16t, tout en
comportant moins de risques pour
la fostus.

Le conseiller doit avoir & coeur les
intéréts de son patient et lui
procurer information et soutien.

Pour les cas difficiles, il faut des
lignes directrices plus précises.



Encadré 15
(suite)

A I'sige de 27 ans, H. est le plus 8g¢é des sujets atteints de thalassémie au j,
Québec. Ses parents ont émigré d’une région d’Burope ob sévit le paludisme. i
H. s’est marié récemment. Sa femme et lui recommandent le simple test qui
permet de découvrir les porteurs du gdne de Ia thalassémie. Les couples porteurs
regoivent des services de consultation génétique et ils ont 1a possibilité de deman-
der un diagnostic prénatal pour éviter d’avoir un enfant atteint de Ia maladie (le
risque est de 25 p. 100). Le programme québécois de dépistage de la thalassémie
permet aujourd’hui de tester 80 p, 100 des éleves d'écoles secondaires dans les
collectivités ol le risque est élevé. Ce programme est le plus ambitieux de tout le
continent et compte parmi les meilleurs au monde pour ce qui est d’éviter la
thalassémie. Entre-temps, H. attend les progrés des traitements ou de la thérapie
génique. )




ning and Counselmg Jor Genetic Conditions (1983), expose trés bien les
;a prendre en considération de fagon particulitre. On pourrait s’en

rer dans la formulation de lignes directrices complémmtalres applicables
texte canadien”.

ites actuelles de la technologie

de plus en plus recours aux technologies de diagnostic basées sur I'ADN,
ces technologies ont certaines limites et elles en auront probablement

ours, vu 1a complexité du génome humain et les conséquences de la

ation génétique naturelle. Si certaines mutations (comme 1’anémie falci-

me) sont communes et que le test voulu peut étre administré 3 un grand

nbre de personnes, il n’en va pas de méme de 1a plupart des mutations dont

es sont rares. Quand on ne connaft pas encore la mutation, il faut éudier

lade dans son contexte familial, ce qui exige 1a coopération des autres

res de 1a famille.

de nombreux cas, les tests génétiques reposent sur des marqueurs
iques. Toutefais, 1a présence du marqueur ne signifie pas que la mutation
géne est présente. La fréquence 2 laquelle on trouve ensemble le

ueur et la mutation pathogéne dépend en fait de la proximité entre le
fqueur et le géne.

Des indications sur la présence de la mutation ne veulent pas nécessairement
- que 1'individu contractera la maladie. Qui plus est, alors que l'issue de
rtaines maladies génétiques est prévisible, dans d’autres cas, la gravité et
ronostic varient, de méme que 1'4ge auquel la maladie se déclare, Par
xemple, les expressions du géne causant la neurofibromatose vont de quelques
ches café-au-lait 3 de grandes tumeurs et 4 des affections systémiques 2

igine de graves infirmités. Ces différences peuvent découler des effets
autres génes ou de facteurs du milicu qui amplifient ou suppriment 1’effet de
a mutation causant la neurofibromatose. Elles peuvent aussi &tre dues au fait
qu’on désigne sous le couvert d'une méme maladie un certain nombre de
utations différentes.

‘Méme dans le cas de maladies ol 1'on connaft la mutation particuliere et les
ffets subséquents, un traitement efficace n’est pas toujours disponible. A
heure actuelle, il est plus facile de dépister la prédisposition 2 une maladie
¢énétique que de prévenir ou de traiter efficacement cefte maladie. Ces
contraintes subsisteront probablement pendant un certain temps, ce qui veut dire
’'on n'est pas nécessairement plus avancé de pouvoir reconnaitre une maladie
génétique présymptomatique ou la prédisposition 2 une maladie. Malgré les
grandes promesses des technologies génétiques, il n’est pas encore certain que
€ chercheurs parviendront 2 meitre au point des technologies qui pourront
prévenir ou traiter la plupant des maladies génétiques. I! se peut que nous
disposions d’un trés grand nombre de remedes et de trailements dans cinquante
ans. I se peut également que nous ayons surtout des moyens de diagnostic et

e prédiction plus nombreux et plus efficaces,

Les maladies génétiques sur lesquelles les chercheurs concentrent le plus
'efforts sont les maladies monogéniques héréditaires classiques et les maladies
communes. Les maladies monogéniques classiques suscitent de 1'intérét car
“leur diagnostic et leur traitement devraient, en théorie du moins, étre plus
faciles 3 mettre au point. Quant aux maladies communes, leur intérét vient de
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Le recours aux techniques
génétiques de diagnostic a
certaines limites.

La présence d'une mutation
donnée ne permet pas toujours

‘de prédire qu'un sujet contractera

la maladie correspondante ou
quelle sera la gravité de celle-ci.

il se peut qu'il continue d'étre plus
facile de dépister la prédisposition
a une maladie que de prévenir ou
de traiter la maladie.

Il restera difficile voire impossible
de traiter certaines maladies dans
un avenir prévisible.



Les tests génétiques sont
particulidrement utiles quand ils
permettent de transformer le
doute en certitude.

It peut étre difficile pour le malade
ou sa familie de comprendre les
probabilités de risque.

La perception des risques dépend
en panie de la maniére dont ils
sont présentés.

En santé génétique, la
technologie doit étre fiable et
rentable.

ce que les technologies en cause pourraient avoir un vaste champ d’application, '
Par contre, il se peut qu’il faille attendre longtemps des tests et des thérapies
génétiques pour la majorité des maladies génétiques qui ne sont ni classiques m

communes, .

L’incertitude

Les risques de maladie sont souvent exprimés sous forme de probabilités,

Ce genre d’énoncé donne lieu 3 plusieurs types de probl2mes. Les tests qui
indiquent simplement la probabilité de la présence d’'une maladie ou le degré de:
risque sont moins utiles A la personne qui a des décisions & prendre que ceux
qui confirment la présence ou I'absence de 1a maladie. L'incentitude est géné.
ralement peu souhaitable, tandis que la certitude, méme celle d’avoir une ‘
maladie, est préférable 2 certains égards, §'il est possible de faire quelque
chose. En plus de confirmer la présence ou 1'absence d'une maladie, 1a
certitude peut également se rapporter aux circonstances dans lesquelles un sujet
prédisposé contractera la maladie, ou encore aux conséquences de 1a maladie,
Plus il sera renseigné, plus 1'individu pourra faire un choix &clairé.

I est toutefois difficile pour la plupart des gens de comprendre la signifi-
cation d'un risque, puis, une fois qu'ils I’ont comprise, de 'accepter ou de le .
refuser. De nombreux facteurs influencent la fagon dont chacun interpréte les
risques de maladie™, en particulicr la compréhension des probabilités et
1"attitude envers la maladie,

La fagon dont la probabilité est présentée influence elle aussi 1a perception
du risque par les individus. Ainsi, les deux phrases suivantes, qui décrivent le
méme degré de risque, peuvent &tre percues de fagon fort différente par des
parents éventuels : «II y a une chance sur quatre que votre enfant naisse avec
une maladie génétique» et «Il y a trois chances sur quatre que votre enfant n'ait
pas cette maladie»,

La mise au point de meilleures technologies de prédiction contribuera 2
réduire 'incertitude. Nous avons besoin de technologies qui permettront
d’éliminer 1'incertitude indiquant clairement la présence ou 1'absence de la
maladie, ou la prédisposition 2 la maladie. Toutefois, il ne sera jamais entidre-
ment certain que les sujets prédisposés A une maladie donnée la contracteront.
11 faut également aider les individus 2 comprendre la signification des risques et
2 évaluer tout ce que sous-eniend 1'incertitude.

Les conditions d’emploi des technologies

Toutes les technologies disponibles dans le sysiéme canadien de soins de sanié
doivent étre fiables et rentables. La fréquence d’une maladie dans la popula-

tion, sa gravité, les attitudes sociales, les considérations morales, les traitements
possibles, la disponibilité d'autres technologies et les cofits sont autant de
facteurs qui influencent la décision de recourir ou non 2 une technologie donnéé
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Pour étre utiles, les technologies génétiques doivent tout d’abord indiquer

ec certitude la présence ou I’absence d’une mutation.La technologie doit

ffrir 4 1'individu des avantages tangibles tant du point de vue de 1a prévention,
traitement ou des moyens d’éviter 1a maladie que du point de vue de la
"1amﬁcanon Les technologies génétiques trouvent un nombre croissant
ej’appﬁcanons utiles.

Un élément important de tout systéme bienveillant de soins de santé est la
station de soins et de services de soutien aux individus malades ou suscep-
tibles de contracter une maladie. Les technologies et services génétiques
efficaces sont évalués et dispensés dans le contexte d'une société humanitaire,
doivent continuer de 1'étre.

I.’évaluation des technologies et des enjeux économiques

mesure que se perfectionnent les technologies génétiques, il faut établir des
tocoles d’examen adéquats. Tout nouveau test ou traitement génétique
opté A des fins cliniques devrait faire 1'objet d’une évaluation technologique
oureuse. Celle-ci devrait porter sur I'innocuité, les avantages, les répercus-
ns morales et économiques, ainsi que sur les aspects purement techniques.

principales propriétés exigées de toute technologie sont cependant
fficacité et la fiabilité. Dans le cas des tests génétiques, il faut évaluer avec
e plus grand soin leur degré de sensibilité, leur spécificité et leur faculté de
_prédiction (voir I'encadré 16).

. 11 faut examiner avee soin les enjeux financiers des nouvelles technologies et
des nouveaux services. Une bonne évaluation des colts aidera en effet 2
prendre des décisions judicieuses quant 2 1'affectation des crédits aux soins de
santé. Cette estimation économique comprend principalement™ :

» des questions bien précises auxquelles 1'évaluation permettra de répondre;
» 1a sélection d’une forme d’évaluation convenable;

I’examen d’une gamme compléte de technologies ou de services possibles;
. 1a preuve de 'efficacité des technologies ou des services faisant 1'cbjet de
comparaison;

la définition de la gamme des colts et des bénéfices de chaque option;

Ie calcul des colts et des bénéfices dans les unités appropriées;
I'ajustement des colts et des bénéfices pour tenir compte de leur valeur
monétaire au moment od ils surviendront;

une certaine marge d’incertitude en ce qui concerne les cofts et les
bénéfices et une estimation du degré d'incertitude.

Les effets a long terme
Les technologics génétiques auront-¢lles une forte influence sur les
caractéristiques et sur la santé des générations futures? Voild une question 2

"enraiement des agents mutagénes.
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aquelle il n'est pas facile de répondre. A long terme, elles pourraient permettre
4 prévention et le traitement des maladies génétiques, ainsi que la découverte et

La technologie doit offrir &
l'individu des avantages tangibles
du point de vue de ia prévention,
du traitement, des moyens
d'éviter la maladie ou de la
planification.

Les services doivent étre offerts
dans le contexte d'une société
humanitaire.

Il faut évaluer les colts et

les avantages des services
génétiques proposés en tenant
compte de leur innocuité et de
leur efficacité, alnsi que des
considérations morales et
économiques.

L'analyse économique doit porter
sur un certain nombre d'éléments
clés.

I faut examiner les implications 3
long terme des technologies
génétiques.
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Encadré 16

Sensibilité, spécificité et
valeur de prédiction
des tests de dépistage

Résultat des tosts Répartition d'une population spparemment en bonne santé
par catégories
Présence do 1'état cible Absence de I'état cible
Positif A B
Positifs vrais : sujets Positifs faux : sujets non
alicints et donnant des atteints, mais donnant des
résultats positifs résultats positifs
Népatif C D
Négatifs faux : sujets Négatifs vrais : sujets non
atteints, mais donnant des atteints et donnant des
résultats négatifs résultats négatifs

suivants :

Pour bien faire, un test ne doit détecter que les sujets atteints et doit les détecter
tous. La validité d'un test s’évalue 2 I’aide de plusieurs critdres, dont les

Sensibilité = [A/(A+C)] = probabilité que le test détecte correctement les sujets
atteints.

Spécificité = [D/(B+D)] = probabilité que le test détecte correctement les sujets
non atteints.

Valeur de prédiction positive = [A/(A+B)] = probabilité qu'un sujet ayant donné
des résultats positifs soit atteint.

Valeur de prédiction négative = [D/(C+D)] = probabilité qu’un sujet ayant donné
des résultats négatifs ne soit pas atteint,

Plus chacune de ces mesures se rapproche de 1, plus le test est utile.

54




n tant qu'espéce, nous avons, pendant des milliers d’années, rencontré (et
fois introduit) de nouvelles forces de sélection dans 1’équation de 1'évolution.
s ce soit A 1'aide d’un appareil de proth2se auditive, grice 2 'insuline, ou au
yen d'une greffe du rein, les soins médicaux modifient la sélection naturelle
sidant 1'individu A surmonter les effets de la maladie et & mener une vie
male et saine. De plus en plus, I’amélioration des soins de sant€ prolonge la
humame. mais permet, par la méme occasion, 1a préservation et la

sion de caracteres «délétdresy,

Les techniques génétiques qui interrompent 1a transmission de maladies
ditaires transmises selon le mode dominant réduiront abruptement 1'inci-
de ces maladies. Le traitement efficace de maladies qui, autrement,
sntraineraient 1a mort avant 1'dge de la reproduction fera quant 2 lui augmenter
réquence du géne dans la population. La situation est plus complexe dans le
des maladies A hérédité récessive. Les services de consultation, le diag-

tic prénatal ou les traitements curatifs pourraient entrafner une réduction

ide de la fréquence de ces maladies; par contre, le nombre de porteurs des

es en question pourrait augmenter®. II faudra toutefois de nombreuses
rations avant que le nombre d’accouplements enire porteurs n'augmente de
sensible, ce qui laisse le - temps de chercher des moyens de traiter ou de

Les conséquences des génes «dormants» sur la santé du porteur varient selon

¢ne et restent encore essentiellement inconnues. Ces génes peuvent conférer

porteurs certaing avantages sur le plan sanitaire. Ainsi, les porteurs de

s causant des maladies du sang, comme la thalassémie et 1'anémie falci-

e, résistent au paludisme causé par le Plasmodium falciparum. Cet

vantage a évidemment contribué 2 maintenir ces mutations dans les popula-

tions humaines. Dans d’autres cas, cependant, ¢’est le contraire qui se produit.
insi, par exemple, les porteurs du géne causant 1’ataxie-télangiectasie scmblent

voir, plus que d’autres, des prédispositions au cancer du sein®!,

L’identification d’agents mutagines liés A 1’environnement pourrait se
traduire par 1'amélioration i long terme de la santé humaine. II est dans
intérét de 1’humanité de réglementer le contrOle et I'utilisation des agents
sceptibles de causer des mutations, de manire A préserver la salubrité du
milieu pour les générations actuelies et futures.

La mise au point et 1'utilisation des produits du génie génétique pourraient

X aussi avoir des effets A long terme. On se sert des technologies du génie
énétique dans le diagnostic et le traitement des matadies, mais il existe des
sques de danger associés aux produits du génie génétique. La prise de
conscience de ces risques a mené A 1’adoption, A I'échelle nationale et
ternationale, de certaines lignes directrices et de certains mécanismes de
glementation concernant la recherche relative A ces produits, leur utilisation et
ur manipulation (voir 'encadré 17)., 1I faudra cependant voir, au besoin, 3
amélioration de ces lignes directrices et de ces mesures de contrdle, si nous
oulons nous assurer de 1a sécurité des pratiques.

écessité de lignes directrices sur le dépistage et les tests

1 importe de formuler des lignes directrices pour s’assurer que les programmes
- de dépistage et les tests génétiques soient légitimes et efficaces. Les program-
‘mes de dépistage génétique doivent en effet respecter certaines normes. Ainsi :
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I se peut que les technologies
permetient de réduire l'incidence
des maladies a hérédité domi-
nante ou récessive mais qu'elles
fassent augmenter le nombre
de porteurs.

Les conséquences pour la santé
des porteurs varient selon le géne.

Le dépistage et la neutralisation

- des mutagénes potentiels

améneront peut-8tre une
amélioration 3 long terme de la
santé humaine.

La mise au point et 'emploi des
produits du génie génétique
pourraient, eux aussi, avoir des
effets 4 long terme.



Encadré 17

Lignes directrices et
moyens réglementaires
de contrdle visant

les matériaux créés
par génie génétique

Les recherches faisant appel A la technologie et aux matériaux de I' ADN
recombinant sont visées par les lignes directrices sur la sécurité biologique des

. laboratoires formulées conjointement par Santé et Bien-&tre social Canada et le

Conseil de recherches médicales. Ces lignes directrices reconnaissent qu’il est
impossible de prévoir tous les organismes ou produits qui pourraient &tre utili-
sés ou créés au cours des recherches. Les risques potentiels associés 3 la
recherche sur I'ADN recombinant devraient &tre évalués cas par cas par le
comité des dangers biologiques du laboratoire qui se propose de mener les -
recherches. 1I faudrait adopter des seuils de sécurité proportionnels au degré
de risque.

Les lignes directrices du Conseil de recherches médicales concernant la
recherche sur la thérapic génique somatique abordent les incidences & long
terme,

Les produits thérapeutiques et diagnostiques peuvent avoir des implications &
long terme, tant en raison de leur utilisation prévue qu’en raison de la possi-
bilité de libération dans le milieu, pendant le processus de fabrication, de.
matériaux créés par le génie génétique. L'octroi d'une licence pour les pro-
duits pharmaceutiques, y compris ceux o I'’ADN recombinant entre dans le
processus de fabrication ou dans le produit final, est régi en vertu de la Loi sur
les aliments et drogues. Dans I'octroi d’une licence, on prend en considération
Pinnocuité et I'efficacité du produit, mais on n’aborde pas la question de la
dissémination dans le milieu pendant la production commerciale.

Dans la mise au point de produits commerciaux servant & diagnostiquer les
maladies génétiques, on peut avoir recours & des matériaux d’ADN recom-
binant. En vertu du R3glement sur les instruments médicaux (Loi sur les
aliments et drogues), le Bureau des instruments médicaux doit étre avisé de
toute vente de ces produits. Le Réglement n’exige cependant aucun renseigne-
ment sur |'innocuité, 1'efficacité ou les conséquences environnementales.

La dissémination dans le milieu de matériaux créés par le génie génétique est
visée par la réglementation sur la biotechnologie actueliement en vigueur (en
1991). Cette réglementation, formulée en vertu de 1a Loi canadienne sur la
protection de I environnement, s’appliquera aux nouveaux produits, y compris
aux organismes génétiquement modifiés, destinés & une propagation délibérée
dans I'environnement ou 2 une production en grande quantité, La dissémina-
tion d’organismes créés par le génie génétique pourrait, par ailleurs, étre régie
par des réglements et lignes directrices provinciaux de lutte contre la pollution
s"appliquant & des industries précises. Pour le moment, cependant, il n'existe
aucun réglement ou aucune ligne directrice de ce genre.

Dans un grand nombre de cas, les recherches sur I' ADN recombinant et les
applications commerciales de I’ADN recombinant sont visées par les méca-
nismes réglementaires déja en vigueur, Toutefois, méme si I’'on modifie
actucllement 1a réglementation pour résoudre de nouveaux problémes, de
nouveaux produits et de nouvelles applications continueront de voir le jour.
Les produits, processus et problémes de biotechnologie qui se prétent difficile-
ment aux valuations et contrfles offerts par les mécanismes en place font
I’objet d’examen par le Comité interministériel de biotechnologie chargé
d'étudier les critdres d’innocuité et de contrdle qu'exigent les nouvelles
circonstances.




Les objectifs doivent étre clairement définis (intervention médicale efficace,
P aruﬁcation familiale, recherche, etc.).

L.e dépistage doit s’inscrire dans un programme intégré qui comprend la
sultation, le diagnostic, la gestion médicale, I'observation suivie,
1'evaluau'on des résultats, etc.

Les tests génétiques doivent étre sensibies, ﬁables et précis et permettre de
faire des prédictions.

Les individus (ou l¢s parents, dans le cas de mineurs) doivent consentir au
test, et tous les services doivent étre disponibles 2 titre facultatif, 3 I'excep-
tion de certains programmes de dépistage pour mineurs. Dans le cas de
certaines maladies graves et traitables pour lesquelles le dépistage et le
‘traitement ne posent aucun risque important, I’Etat peut intervenir et sus-
pendre la nécessité du consentement parental afin d’assurcr 2 tous 1'acces

au dépistage et 3 un traitement précoce et efficace. En pareil cas, il incombe
d'informer les parents.

Les résultats et les effets de tous les programmes de dépistage doivent faire
T'objet d’examen et d évaluation, et les programmes doivent étre modifiés s'il
y a lieu.

Comme les programmes de dépistage visant certains groupes ethniques
peuvent étre utilisés de fagon répressive ou stigmatisante, ou, du moins, étre
pergus comme tels, 1"éducation du public doit faire ressortir le fait que
chacun est porteur de génes suscepiibles de nuire 2 la santé et qu'il existe des
risques génétiques propres 3 chaque population,

Les lignes directrices visant les programmes de dépistage doivent éire
adoptées par consensus, &tre diffusées et faire I’objet des mises A jour jugées
. nécessaires,.

En matitre de services génétiques, le Collége canadien des génétmcns
médicaux (CCGM) a adopté des lignes directrices en ce qui a trait & I’exercice-
de 1a profession et 2 la morale®2. De concert avec la Société des obstétriciens et
gynécologues du Canada, le CCGM a aussi formulé des recommandations au
sujet des services de diagnostic prénatal des maladies génétiques. 1l faudra
néanmoins adopter des lignes directrices précises 2 propos de certaines
questions. Dans le cas du diagnostic prénatal, par exemplc on pourrait, dans
I'élaboration des lignes directrices canadiennes, s'inspirer du rapport du Royal
College of Physicians de Londres, dont on trouvera Jes recommandations 2
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Les programmes de dépistage
génétique doivent respecter
certaines conditions.

En matiére de services géné-
tiques, le CCGM a adopté des
lignes directrices en ce qui a trait
a l'exercice de la profession et &
la morale.
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epuis des décennies, les cliniques de génétique du Canada montrent que
Tintégration du savoir génétique A 1a pratique médicale est faisable et

A/ profitable. Cette application nous promet encore davanfage maintenant
qu’il est de plus en plus possible d’analyser les déterminants génétiques et de
mieux comprendre les fondements biologiques des maladies, grice aux
technologies de I’ADN.

I y a deux fagons de concevoir la prestation des services génétiques : inté-
grer les connaissances et les technologies génétiques 2 la pratique courante de la

- centres de génétique. Les deux sont interrelices.

Certains des services génétiques actuellement offerts au Canada sont
- considérés comme excellents et servent de modeles A 1'étranger. Citons en
- exemple le registre de phénylcétonurie matemnelle et le réseau de médecine
génétique du Québec, le British Columbia Health Surveillance Registry et les

- services offerts aux personnes atteintes de la chorée de Huntington, de la
" myopathie ou de 1a mucoviscidose, de méme qu’a leur famille®, Malgré cette
- réussite et celle d’autres programmes, 1a prestation de services de médecine
- génétique au Canada se heurte néanmoins 2 des obstacles majeurs.

Les services de médecine génétique ne sont pas bien intégrés au systéme
canadien de soins de santé. Ts restent en grande partie isolés et tendent 3 étre
considérés comme une spécialité médicale ésotérique. Les centres de génétique
eux-mémes ont des difficultés & assurer des services satisfaisants, Ces

. problémes montrent que, dans 1'ensemble, les spécialistes de la santé, les
administrateurs et les décideurs n’accordent pas une grande priorité au rfle que
jouer:t les génes dans le domaine de la santé, ni aux contributions que les tech-
nologies génétiques pourraient apporter. Le probléme est en outre exacerbé par
les compressions budgétaires lies 2 1a hausse des colts des soins de santé.

L’intégration du savoir génétique aux soins de santé

Pour pouvoir offrir de bons services génétiques, il faut faciliter 'intégration du
savoir et des technologies génétiques 2 tous les aspects des soins de santé, Jus-
qu'a présent, les médecins et les autres spécialistes de la santé n’ont guére
adopt€ les connaissances et les outils génétiques. Le réle potentiel de la
génétique dans le domaine de la santé va pourtant bien au-del2 des services
offerts par les centres spécialisés en génétique. La génétique intervient dans
tous les aspects des soins de santé, qu'il s’agisse de comprendre pourquoi un
individu a telle ou telle maladie ou de gérer 1a sant€ et les maladies de chacun®,
Le jour viendra ol les connaissances et les technologies génétiques compteront
parmi les ¢léments fondamentaux du maintien de la santé et de la lutte contre la
maladie. Tous les praticiens de la santé deviendront alors généticiens dans une
certaine mesure®s, )

Le jour ob les dimensions généliques de 1a santé et de la maladie feront
partie de 1'enseignement de la médecine et de la formation technique connexe,
il sera possible ¢t souhaitable de décentraliser les services génétiques de test, de
diagnostic et de traitement et d’intégrer la génétique 2 toutes les spécialités
médicales, et méme 2 la médecine générale,
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médecine ou offrir des services spécialisés, généralement par 1'intermédiaire de

Les technologies génétiques
nous promettent d'importants
avantages sur e plan des soins
de santé. ‘

il y a deux fagons interreliées
de concevoir la prestation des
services génétiques.

La prestation des services de
médecine génétique se heurte
& des obstacles majeurs.

Les professionnels de la santé
n'ont guére incorporé & leurs
pratiques le savoir et les
technologies génétiques.

Tét ou tard, les praticiens de la
santé deviendront tous
généticiens dans une certaine
mesure.



Plus de 25 centres offrent des
services de médecine génétique,
dont le diagnostic, la consultation
et le traitement.

Ces services s'adressent aux
individus, a leur famille ou &
certains groupes.

En 1986-1987, environ la moitié
des personnes dirigées vers les
centres de génétique 'ont &té &
des fins de diagnostic prénatal...

... et 5 p. 100 seulement des
tests de laboratoire étaient basés
sur les nouvelles technologies
-molécuiaires de 'ADN.

Tous les Canadiens n'ont pas
accés a la gamme compléte des
technologies génétiques etily a
de longues listes d'attente pour
les services geénétiques.

Les centres de génétique

A T'heure actuclle, la plupart des tests de diagnostic génétique, des traitements
et des services de consultation ne sont offerts que dans quelques grands centres
de génétique dans diverses régions du Canada. Le Collége canadicn des
généticiens médicaux a maintenant agréé huit centres aux fins de la formation ¢t
de la prestation de services. II existe en outre deux fois plus de centres qui :
offrent certains services génétiques médicaux. Par ailleurs, dans le cadre de
leur syst¢me général de services médicaux, les provinces et les territoires
offrent aussi centains services, y compris des programmes de dépistage pour
nouveau-nés et pour certains segments de la population (voir ’annexe 3). De
plus, des cliniques spécialisées dans une maladie en particulier offrent parfois
des services génétiques et d’obscrvation des malades.

Les services des centres de génétique s’adressent aux individus, 2 leur
famille ou i certains groupes. Les personnes y sont envoyées pour un certain

- nombre de raisons : maladie considérée comme génétique dans la famille,

fausses-couches fréquentes ou résultats anormaux d'une échographic par
ultrasons,

Les clients des centres sont souvent des familles plutdt que des individus.
Chaque cas comprend en moyenne 2,7 membres de la famille®s. Un sondage du
Conseil des sciences auprés de dix centres de génétique a révélé que, sur une
période d’un an (1986-1987), les centres ont €udié prés de 19 000 cas concer-
nant plus de 50 000 individus¥. Les services offerts portaient surtout sur : le
diagnostic; la consultation  propos du pronostic, du risque de réapparition et
des options en matiere de reproduction; et les traitements permettant d’alléger
certains symptomes et de prévenir les complications (il s’agit souvent de
traitements 2 long terme exigeant un appui du centre 2 la famille du malade).
Environ 50 p. 100 des cas comportaient un diagnostic prénatal.

Pendant la période visée par le sondage, les centres ont effectué plus de
40 000 tests de laboratoire. Soixante pour cent de ces tests étaient de nature
biochimique, 35 p. 100, cytogénique et 5 p. 100, moléculaire. La nouveauté des
technologies explique 1a faible proportion de tests moléculaires. Bien que
plusieurs centres aient conseillé des patients en fonction des résultats de tests
moléculaires, seulement quatre centres ont analysé des échantillons molécu-
laires. Ce sont habituellement les laboratoires provinciaux centraux qui effec-
tuent I’analyse des échantillons, dans le cadre des programmes de dépistage, et
les centres de génétique qui font la consultation et 1’observation.

Le sondage du Conseil des sciences a montré que :

« tous les Canadiens n’ont pas acces, au méme degré, aux technologies ¢t aux
services de la médecine génétique;

. 80 p. 100 des centres ne pouvaient répondre 2 1a demande de services de

laboratoire et cliniques;

* lapériode d’attente variait de un 2 dix mois. Les centres donnent la priorité
au diagnostic prénatal, parce que les données doivent étre obtenues dans les
plus brefs délais;

+ les administrateurs du systéme canadien de soins de santé ne connaissent
pas suffisamment les technologies génétiques existantes, et ne sont pas
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suffisamment sensibles aux progrés prévus en ce domaine et A la demande de
services qui en résultera;

es programmes canadiens de génétique ont constamment des problémes de
-financement. Plusieurs programmes sont financés, non pas dans le cadre du
~'systéme de soins de santé, mais 2 méme les budgets de recherche et
~d'enseignement;

" I'insuffisance des budgets et la priorité accordée au diagnostic prénatal

- limitent I’offre d’autres services génétiques, y compris celle de méthodes

~ de traitement permettant aux personnes génétiquement 2 fisque de demeurer
productives et en santé. :

" Les centres visés par le sondage estimaient que le nombre de patients qui
eur seraient envoyés pour des services cliniques augmenterait de 40 p. 100

u cours des cing années A venir et que Ia demande de services de laboratoire
connexes augmenterait de 65 p. 100 pendant 1a méme période. Ils prévoyaient
ue 1a demande de tests moléculaires connaftrait la plus forte hausse :

60 p. 100.

Les centres ne pouvaient évaluer la demande qui allait découler de I'aug-
entation du nombre de tests génétiques disponibles, ni 1’effet d'une plus
rande sensibilisation du public et des médecins 2 1’existence de services
énétiques. Au nombre des nouveaux services susceptibles d’étre offerts au
~.cours des cinq années suivantes figuraient le dépistage prénatal de Ia muco-
~viscidose et celui des porieurs de cette maladie. Les centres jugeaient peu
- probable, cependant, que des tests de dépistage d’affections multifactorielles

soient mis 3 la disposition du public sur une grande échelle entre 1987 et 1992,

On s’attend néanmoins 2 ce qu'il y ait une forte demande de services
génétiques A U'avenir. Aux Etats-Unis, on estime® que, quand les services
deviendront disponibles, chaque année :

« 2,7 millions de tests génétiques seront réalisés dans le but de détecter les
jeunes femmes porteuses de la mucoviscidose, de 1’anémie falciforme, de
I'hémophilie ou de 1a myopathie de Duchenne. Ces tests devraient permettre
de détecter 49 900 porteuses. Des tests effectués sur les partenaires
masculing de ces porteuses repéreraient en outre quelque 2 800 porteurs;

* 2,4 millions de tests seront administrés afin de détecter des anomalies au
niveau des chromosomes chez les femmes enceintes/les foztus;

* lorsque les tests basés sur I' ADN permettront de dépister des maladies com-
munes comme le diab&te insulinodépendant, la cardiopathie ischémique, le
cancer du poumon, le cancer du sein, les maladies affectives bipolaires et 1a
maladie d’Alzheimer, 16,2 millions de tests seront réalisés pour détecter les
individus 2 risque : 810 000 de ces tests seront positifs.

Les 10 centres de génétique recensés ont énuméré plusieurs contraintes qui

nuisent A une prestation efficace de leurs services, les plus importantes étant le
manque de fonds, le manque de personnel qualifié et le manque de sensibilisa-
tion des spécialistes et des planificateurs de la santé.
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Les programmes de génétique
ont constamment des problémes
de financement.

On prévoit que le nombre de
personnes dirigées vers les
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prochaines années.

Les nouveaux tests feront
augmenter la demande de
sarvices génétiques.



Encadré 18

Le personnel nécessaire

h Ia prestation des services
de médecine génétique :
comparaison des effectifs
aux besoins

Dans son étude de 1985 sur I'effectif du personnel de santé, le College canadien
des généticiens médicaux (CCGM) a fait état d’une pénurie immédiate de 1'équi-
valent de 34 postes & temps plein. Le personnel des soins de santé affecté & la
prestation des services génétiques consistait alors de :

« I'éguivalent de 43 généticiens médicaux & wmps plein;
«» I'équivalent de 40 autres spécialistes 3 temps plein.

Le CCGM a estimé qu'une prestation satisfaisante de services génétiques
exigedit :

« I"équivalent de 65 généticiens médicaux 2 temps plein;
« 1"équivalent de 52 autres spécialistes & temps plein.

L’é&ude a prédit par ailleurs qu'il faudrait I'équivalent de 43 autres postes 2
temps plein d’ici & 1991, La demande de généticiens médicaux formés et d’autres
spécialistes de la génétique continuera de croitre rapidement, 3 mesure que pro-
gressera la technologie génétique et que se répandront ses applications aux soins
de santé.




mangque de fonds

‘est difficile de faire une estimation des ressources allouées aux centres de
<pétique car les mécanismes et les sources de financement varient. On estime
ue le budget de fonctionnement annucl total des 10 centres compris dans le
ndage du Conseil des sciences s’élevait 3 10 millions de dollars.

Peu de centres de génétique sont financés entidrement par le systéme de
“soins de santé : une partie de leurs fonds proviennent des budgets de la

cherche et de I'enseignement. Les centres ont des difficuliés particulitres 2
btenir les fonds nécessaires & 1'utilisation de nouvelles technologies éprouvées.
n outre, ils disposent de trés peu d’argent pour acheter du matériel et pour
valuer de nouveaux services ou des services proposés. L’achat d’immobilisa-
ons est généralement imputé au budget des hdpitaux, méme si les provinces
inancent parfois les coilts initiaux d’établissement ou d’extension des
rogrammes.

Le traitement du personnel des centres de génétique autre que les médecins

rovient habituellement des budgets de fonctionnement, Dans les centres visés

ar le sondage, les médecins tiraient leur revenu de diverses sources, dont les

rogrammes provinciaux d’assurance-maladie (paiement 2 1'acte), les univer-

“sités, les programmes de génétique provinciaux et les hdpitaux. Nombre de

. géncticiens interrogés ont exprimé 1’avis que le paiement 2 1’acte ne convenait

-pas 2 la nature de leur travail et se prétait mal & I'intégration des services de

génétique dans les autres spécialités médicales. En effet, cette forme de finan-

. cement ne tient pas compte du temps qu’il faut pour dresser une généalogie

" génétique, pour exécuter les lests el les interpréter et pour offrir des services de
consultation au malade-et 2 sa famille, Une séance de consultation génétique
dure en moyenne trois heures, réparties sur deux visites ou plus.

- Le manque de personnel qualifié

Un autre obslacle qui entrave la prestation de services est le manque de per-
sonnel formé en génétique humaine et en génétique médicalc appliquée. A
I'heure actuelle, le nombre de généticicns médicaux et de conseillers génétiques
au Canada est bien inférieur au nombre recommandé par I’Organisation
mondiale de la santé€®, qui est d’un spécialiste en génétique médicale pour

200 000 habitants (voir I'encadré 18). En fait, cettc recommandation a été faite
avant V’apparition de la plupart des nouveiles technologies, comme le diagnostic
prénatal, ce qui veut dire que le nombre proposé paraft aujourd’hui en dega des
besoins.

On manque en paniculicr de conseillers génétiques, c'est-a-dire de diplémés
de programmes professionnels au niveau-de la mafirise, agréés par le College
canadien des généticiens médicaux. Membres d'une équipe de génétique, ces
conseillers aident 2 effectuer les travaux spécialisés et laborieux de diagnostic et
de consultation. Bien qu'en hausse, leur nombre n'augmente pas assez rapide-
ment; 1'université McGill est du reste le seul établissement canadien 3 offrir un
programme de formation en ce domaine.
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Les centres ont du mal § obtenir
les fonds nécessaires 4 l'utilisa-
tion de nouvelles technologies
éprouvées.

Un financement qui reposa stir le
paiement 3 l'acte se préle mal &

lintégration de la génétique aux

soins de santé.

La prestation des services est par
ailieurs limitée par une pénurie de
généticiens médicaux et de
conseillers génétiques.



I faudrait en outre disposer
d'un plus grand nombre de
systdmes informatiques pour
aider a former le personnel et
faciliter le diagnostic des
maladies.

e nombre de sujels dirigés vers
les centres de génétique est in-
férieur & celui auquel on pourrait
s'attendre; plusieurs clients s'y
présentent d'ailieurs de leur
propre chef.

It est essentiel de bien planitier
les services génétiques.

Cing provinces ont formé un
comité consultatif provincial
des services génétiques.

* génétique de leur propre chef. Dans l'ensemble, les liens aux niveaux profes-

La prestation de services génétiques et la formation du personnel sont
d’autant plus difficiles que le nombre d’affections et de syndromes génétiques
recensés est élevé et ne cesse d’augmenter. On a besoin d'un plus grand
nombre de syst2mes informatiques comme le POSSUM (Pictures of Standard
Syndromes and Undiagnosed Maiformations — Images des syndromes types et
des malformations non diagnostiquées)® pour aider & former le personnel de 1a
santé et pour faciliter le diagnostic des maladies génétiques. Quand on leur
fournit la description des symptdmes, ces systémes produisent une liste des
affections ou mutations qui pourraicni en étre la cause.

L’orientation vers les centres de génétique

Le nombre de sujets dirigés vers les centres de génétique est bien inférieur A
celui que les taux connus d’incidence et de risque de maladie génétique nous
porteraient 2 prévoir, et un grand nombre de malades se rendent aux centres de

sionnel et administratif entre ]a génétique médicale et les autres spécialités
médicales sont assez ténus. A titre d’exemple, les jeunes malades souffrant
d’ischémie cardiaque sont rarement dirigés vers un spécialiste pour une
évaluation génétique, ce qui veut dire qu’on perd 1'occasion de prévenir des
crises cardiaques dans la génération suivante. Le recours limité au dépistage
prénatal de la trisomie 21 (syndrome de Down) illustre également ce point.
Bien qu'il soit sensible et puisse détecter plus de 99 p. 100 des cas, le test n'est
administré qu'a moins de 60 p. 100 des meres courant de grands risques (celles
Agées de 35 ans ou plus); la prestation de ce service varie d’ailleurs beaucoup
d’une province 2 une autre. Dans bon nombre de cas, le test n’est pas offert
aux meres courant de grands risques. Le fait que certains médecins ne men-
tionnent pas le test 2 leurs clientes peut étre d@ 2 leur manque de connaissances,
aux inquiétudes que suscitent chez eux les risques de I'amniocentdse, ou 2 leur
attitude personnelle a 1'égard du diagnostic prénatal et de 1'interruption de .
grossesse®!, Les médecins devraient avoir conscience de 1a place de 1a géné-
tique dans les soins de santé. Hs devraient aussi étre conscients de la responsa-
bilité qui leur incombe de porter A la connaissance de leurs clients 1'existence
des services génétiques.

La planification

L'accroissement de 1a demande pour des services sans cesse plus nombreux et
le fait que les divers secteurs de la médecine se disputent les crédits affectés 2
la santé font qu'il est essentie! de bien planifier les services génétiques. L.'écart
entre les services offerts et la demande se creuse d’ailleurs dans toutes les
provinces.

Cing provinces — la Colombie-Britannique, I’ Alberta, 1’Ontario, le Québec
et Terre-Neuve — ont un comité consultatif provincial des services génétiques.
La structure et les responsabilités de ces comités varient d’une province &
I'autre, mais leur mandat consiste essenticllement 2 examiner les technologies
proposées, le besoin de services génétiques, ainsi que les services et le budget
des centres provinciaux de génétique. Ces comités aident 3 répartir les services
et les crédits de fagon efficace et rationnelle; dans le passé, ils ont également
contribué dans une certaine mesure & metire sur pied des programmes de




tique et & offrir des services efficaces et coordonnés. Toutes les provinces
us les territoires devraient avoir un comité de ce genre.

a prestation et 1'expansion des services génétiques dans 1'avenir dépendront
partie de la mise au point de nouvelles technologies. Toutefois, I'habileté

§ comités consultatifs et des autres groupes concemes & plaider 1a cause des
spvices génétiques et A leur faire affecter des fonds suffisants jouera elle aussi
16le crucial. Le financement des services génétiques sera fortement in-
wiencé par 1a conjoncture économique, par la fagon dont sont abordées les
stions morales que soulévent les technologies génétiques et par 1a sensibi-
fisation du public, des milicux de la santé, des organisations non gouveme-
entales et d'autres groupes d’intérét.

es considérations économiques

a population canadienne attache beaucoup d’importance au systéme public de
soins de santé mais elle s'inquitte de plus en plus de la qualité et de I’accessi-
ité des services médicaux. Pendant ce temps, les gouvernements s¢ préoc-
upent du coit de ce systtme. La hausse du colt des soins de santé a d’ailleurs
uscité de fortes pressions en faveur d’une limitation des dépenses, ce qui fait
'il devient de plus en plus difficile de faire financer de nouvelles technologies

chnologies génétiques font leur arrivée (voir 'encadré 19).

Dans le cas des personnes atteintes de maladie génétique, le principe de
Taccessibilité A des services médicaux financés par I'Etat n’est pas respecté et
cela tient en partie A I'effet des compressions budgétaires, Pourtant, certains
‘services de prévention des maladies génétiques reviennent moins cher que les
autres services de traitement offerts®. A titre d’exemple, les programmes
_provinciaux de dépistage de I'hypothyroidie chez ies nouveau-nés et le traite-
ment qui vise 2 éviter 1'arriération codtent moins cher que le traitement & iong
terme des individus chez lesquels cette maladie est détectée tardivement®.
Par contre,  ce stade-ci, rien n'indique que, dans 1’ensemble, les technologies
génétiques de prévention feront baisser les codts des soins de santé. Tout ce
- que 1'on peut dire pour le moment, ¢’est que les technologics génétiques
- pourraient contribuer 2 1’amélioration de la santé des Canadiens (grice a

- une meilleure prévention et 2 un meilleur traitement des maladies) et & la

. rentabilisation de 1'utilisation des ressources en santé.

. Les technologies génétiques actuelles et nouvelles constituent un investisse-
~ ment dans la santé des Canadiens que devraient considérer ceux qui décident

+ des budgets. Si les technologies et les services génétiques ne sont pas intégrés
- dans le systtme public de soins de santé, on risque de voir apparaftre deux

- classes de malades : ceux qui peuvent s’offrir les services offerts par le secteur
.- privé et ceux qui ne le peuvent pas™.

Les problémes du financement des services génétiques font ressortir la
nécessité de prendre des décisions 3 propos du réle et du financement du
sysieme canadien de soins de santé, 11 est cependant essentiel que le public
participe 2 ce processus.

67

La prestation et I'expansion des
services dans I'avenir dépendront
de la mise au point de nouvelles
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Encadré 19 La valeur que les Canadiens attribuent 3 leur systtme des soins de santé se

Les dépenses de santé reconnait A 'importance des ressources qui y sont consacrées.

au Canada

+ En 1987, les dépenses publiques et privées engagées au Canada pour les soins
de santé ont totalisé 47,9 milliards de dollars, soit 1 869 $ par Canadien. Ce
montant représente environ 9 p, 100 du produit national brut (PNB). Bien que
les dépenses consacrées aux soins de santé aient, en valeur absolue, augmenté
2 un rythme supérieur & celui de V'inflation, 1a proportion du PNB affectée aux
soins de santé est restée relativement stable depuis 1982.

« Le pourcentage du produit intérieur brut (PIB) que le Canada consacre aux
soins de santé place notre pays juste au-dessus de la moyenne des pays de
I'OCDE. En 1984, par exemple, les Etats-Unis ont dépensé pour les soins de
santé environ 10,7 p. 100 de leur PIB. Au Canada et au Royaume-Uni, cette
proportion éiait respectivement de 8,4 et de 5,9 p. 100.

+ Depuis 1975, au Canada, les fonds publics supportent & peu prés les trois
quarts des dépenses annuelles totales engagées pour les soins de santé.

» Pour leur part, les provinces consacrent actuellement aux soins de santé entre
25 et 35 p. 100 de leur budget. .

La majeure partie des ressources est affectée aux soins de santé en institution.

« En 1987, 40 p. 100 de toutes les dépenses de santé consistaient en frais
d’exploitation des hopitaux, et 12 p. 100, en frais d’exploitation d’autres
éablissements. L’Etat assure de 90 a 95 p. 100 du financement des hopitaux. ;

« Les services professionnels ont. accaparé 23 p. 100 des dépenses nationalesde |
santé. Plus des deux tiers des paiements pour services professionnels ont &6
touchés par les médecins.

+ Le reste des dépenses se répartit entre un grand nombre de postes, dont les
médicaorgims et appareils (14 p. 100) et les services d'hygitne publique
4 p. 100). v

» Moins de 1 p. 100 de touies les ressources affectées 4 1a santé est consacré 2 la
recherche. Ce pourcentage n'’a pour ainsi dire pas changé depuis 1970.

Encadré 20 Voici les principales constatations de ’enquéte réalisée auprés de 47 organisa-

Les maladies génétiques tions non gouvernementales par le groupe Canadiens pour la recherche médicale : i

et les services médicaux : .

Popinion des organisations « Les organisations ont conscience du rSle que la génétique joue dans les ;
pon gouvernementales maladies qui les préoccupent.

« Flles considtrent que les programmes et services génétiques sont actuellement
insuffisants ou incohérents.

« Elles estiment qu’on a besoin d'un plus grand nombre de services de médecine
génétique, de programmes de dépistage et de services de consultation et de
soutien familial.

« Plus de la moiti€ des organisations estiment qu'il faut aborder les questions
d’éhique soulevées par les recherches ou les services génétiques.

« Elles estiment qu'il faudrait augmenter les efforts de recherche, notamment de
recherche orientée, ainsi que le financement des recherches.

« Elles s’entendent pour dire qu’il faut sensibiliser le public et le personnel de la
santé au rfle de la génétique dans la santé et les soins de santé,

« Un grand nombre d’organisations pensent qu'elles peuvent faire davantage
pour promouvoir ke «point de vue génétique» dans les soins de santé.
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¢ role du secteur privé

ur le moment, le secteur privé ne joue pas un rble important dans la presta-
n des services génétiques. Les laboratoires du secteur privé pourraient
anmoins offrir des services d’analyse génétique, de 1a méme fagon qu’on le
t aujourd’hui pour les services de radiologie : le médecin sert en ce cas
ntermédiaire, en dirigeant sa clienttle vers le laboratoire et en se faisant

. fransmettre les résultats des tests.

La participation du secteur privé 2 la prestation des services de médecine
génétique est souhaitable, mais soul¢ve tout de méme deux problemes en
particulier. Si, d’une part, au licu d’étre financés par les fonds publics, les
services doivent étre achetés du secteur privé, 1'équité du systéme canadien des
ns de santé se trouvera compromise. Si, d’autre part, elle ne fait 1'objet
aucune forme de réglementation, la participation du secteur privé risque de
nner lieu A 1'adoption de technologies et de services qui n’ont aucune validité
fechnique ou qui ne conviennent pas. Pour s*assurer de 1'existence de normes
équates, il est important de mettre en place des lignes directrices et des
canismes régissant I’attribution par les provinces de licences visant a ces
tallations et ces services, ainsi que la surveillance de ces installations et
rvices. Ces lignes directrices et ces mécanismes doivent en outre 5’ appliquer
“4u secteur privé comme au secteur public.

Le role des organisations non gouvernementales

Les organisations non gouvemementales (ONG), qui représentent des particu-
liers et abordent les problémes relatifs A certaines maladies, jouent un réle
important dans le syst®me canadien de soins de santé. Ces groupes, comme la
Société Huntington du Canada, Ia Fondation canadienne de la fibrose kystique
et la Société canadienne de la sclérose en plaques, financent des travaux de
recherche, plaident leur cause avec beaucoup d’ardeur auprés des ministéres de
la Santé et des organisations professionnelles et assurent des services en rapport
avec des maladies particulieres. Un grand nombre d’ONG offrent en outre aux
personnes-atteintes de maladies génétiques et A leur famille d’excellents services
de soutien social et psychologique,

L’association bénévole Canadiens pour la recherche médicale a récemment
fait un sondage aupres de 47 de ces organisations, qui représentent 185 000
personnes, pour savoir ce qu’elles pensaient des services disponibles ef des
services nécessaires dans le domaine des maladies génétiques®. Les résultats
de ce sondage montrent que les groupes interrogés pensent qu'il faudrait faire
davantage de recherche en génétique et offrir un plus grand nombre de services
génétiques (voir 1’encadré 20).

Envisagées collectivement, les ONG représentent un grand nombre de

. chercheurs, d’individus atteints de maladies génétiques et de personnes pré-
conisant I’amélioration du systéme des soins de santé. Or ces gens sont bien

- “informés et ils ont le pouvoir d'exercer une forte influence sur les politiques des
. soins de santé,

Pour le moment, le secteur privé
ne joue pas un réle important
dans la prestation des services
génétiques.

La participation du secteur privé
est souhaitable, & condition que

les services soient financés par

I'Etat et satisfassent aux normes
voulues.

Les organisations non gouverne-
mentales jouent un réle imporiant
dans les soins de santé au
Canada.

Les ONG ont indiqué la nécessité
de faire plus de recherche en
génétique et d'offrir un plus grand
nombre de services génétiques.






y

ils offrent certains espoirs, 1'innovation et le changement suscitent aussi des

questions. Nous ne cherchons pas ici & dresser une liste complate de celles

que pose 1'application de 1a génétique aux services de santé au regard de
1'éthique et du droit, ni 3 suggérer des fagons de régler tous les problémes
soulevés. Nous tentons, par contre, de mettre en évidence la diversité et
I'envergure de ces problémes et de faire ressortir A quel point il importe d’en
tenir compte dans la mise au point et la planification des technologies géné-
tiques et des services de santé. A vrai dire, les efforts en vue de discemer et de
résoudre les problémes d’éthique de la génétique ont ét€ importants®; toutefois,
il reste encore beaucoup 2 faire.

Pour plus d’une raison, il sera difficile d’imprégner les politiques gouverne-
mentales des questions que souleve la génétique humaine, Celles-ci sont
complexes et donnent prise & des divergences de vues. Face 2 bon nombre
d'entre elles, les attitudes des Canadiens sont aussi diverses que leurs opinions
et leurs valeurs, Il n'y a pas d’unanimité 2 propos de questions commc le
diagnostic prénatal, l'interruption de 1a grossesse quand le foetus est atteint, ou
encore 'utilisation des données génétiques, et il se peut qu’il n'y en ait jamais.
Toute politique doit tenir compte de cette diversité d’opinions.

1l ne fait aucun doute, cependant, que la génétique engendre des craintes.
Pamni les principaux sujets de préoccupation, mentionnons :

« les risques que posent le génie génétique et, en particulier, les ramifications
de Ialtération de I'essence méme de 1'étre humain;

* la possibilité que 1'usage des renseignements sur les risques de maladie ne
porte préjudice a I'individu visé;

 le danger que ne se répitent les abus commis autrefois au nom de
’eugénisme — que Ie savoir génétique serve encore une fois 2 justifier des
théories sur 1a.supériorité ou 1'infériorité des races, ou la discrimination 3
V’encontre de certaines personnes.

Les technologies génétiques peuvent foumir des renseignements sur chacun
d’entre nous et sur nos prédispositions individuelles. I devient en effet de plus
en plus facile de diagnostiquer ou de prédire notre prédisposition aux maladies
avant méme que nous puissions trer parti de ce savoir. Par ailleurs, nous avons
Phabitude de voir dans la maladic un «ennemi de I'extéricurs. Or le concept de
maladie génétique en tant que probléme «interne» découlant de notre constitu-
tion génétique personnelle nous oblige A envisager la maladie sous un jour
différent.

D'un c6té, en négligeant d'appliquer la génétique aux soins de santé, nous
nous privons des moyens de meftre en place et d’offrir & la population cana-
dienne de nombreux services salutaires. D’un autre c6té, en négligeant de
reconnaftre les problémes moraux pertinents, nous risquons d’utiliser 2 mauvais
escient les technologies et les renseignements génétiques. 1l ne saurait y avoir
de politique satisfaisante tant que nous ne nous serons pas penchés séricusement
sur les craintes que fait naftre dans le public I'intégration de la génétique aux
services de santé. 1 faut trouver le moyen d’exprimer ces inquiétudes, ainsi
que les valeurs et les conflits qui s’y rattachent, tout en cherchant & formuler
des politiques qui offrent un éventail d’options acceptables pour la plupart des
Canadiens. Si I’on n’adopte pas de politiques convenables, 1'emploi des
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-Les technologies génétiques

doivent servir au traitement ou &
1a prévention de la maladie, et
non & I'amélioration de I'espéce.

Le recours aux services
génétiques doit demeurer

" facultatif.

Les choix moraux concernant
I'emploi des technologies
génétiques appartiennent

aux individus et A la société.

Les problémes moraux découlent
des divergences d'intéréts et de
valeurs, '

technologies génétiques et 1a prestation de services génétiques risquent de
provoquer un choc en retour.

Voici donc un bref apergu des questions d’éthique que soulévent les
connaissances et les technologies génétiques et les services de médecine
génétique.

L’utilisation des technologies génétiques

L’évolution et I'application des technologies génétiques influenceront nos
structures sociales et morales et subiront en retour leur influence. Le Conseil
des sciences estime que les principes suivants doivent guider la mise au point et
I’application des technologies génétiques.

~* Le but primordial de 1'application de la génétique aux soins de sani¢ est le

traitement ou la prévention des maladies génétiques, et non la réduction du
codt des soins de santé (bien que cela puisse représenter un avantage
secondaire). L’amélioration de I’espéce humaine ne constitue pas un objectf,

+ Les particuliers et les familles devraient avoir accds aux technologies salu-
taires afin de pouvoir prendre des décisions éclairées en matitre de soins de
santé et de reproduction, Leurs choix devraient pouvoir s’appuyer sur des
données techniques fiables et sur un service de consultation exact et neutre,
11 faut respecter et appuyer les décisions de I'individu ou de la famille.

* Les technologies généuques devraient étre utilisées dans le contexte d’une
société humanitaire qui attache de l'unportance a P'individu et accepte la
dlversué humaine et 'invalidité,

Toute personne doit demeurer libre de ne pas avoir recours aux services
génétiques. Le choix est aujourd’hui laissé & chacun, et il importe qu'il en soit
ainsi A I’avenir. 11 ne faut pas que les individus soient pénahsés (par exemple,
en recevant moins de services médicaux ou sociaux) pour avoir pris telle oy
telle décision en matidre de reproduction ou de soins de santé.

D’aucuns alléguent que ce serait s’engager sur une pente dangereuse que de
recourir aux technologies génétiques. Iis laissent entendre qu'il sera difficile de
savoir ol s'arréter une fois qu'on aura commencé 2 utiliser la technologie
génétique. Cet argument n’est pas valable. Il est possible de faire des
distinctions entre I'application thérapeutique d’une technologie génétique,
'utilisation frivole de cette technologie et la mise en pratique de I'eugénisme.
Individus et société peuvent et doivent en arriver & des décisions morales
concernani I'utilisation des technologies génétiques.

Les conflits

Un grand nombre des problémes moraux que souldvent le savoir et Ies
technologies génétiques découlent des conflits entre les divers intéréis en causeé,
des conflits entre 1'application de principes d'éthique qui s'opposent et des
divergences d’opinions sur des points précis. Les parties en cause
comprennent :
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« les individus souffrant d’affections génétiques ou prédisposés aux maladies
généliques;

leur famille;

le foetus;

1a société,;

les générations futures;

les généticiens et les chercheurs (nuvram dans le domaine de la génétique;
le personnel des soins de santé;

les politiciens et les fonctionnaires;

les groupes d'intérét,

Les écrits sur I'éthique biomédicale traitent des rapports entre les principes Les quatre principes
de morale et les régles et obligations; ils sont donc d'une certaine utilité quand fondamentaux de I'éthique
il s'agit de décider des applications des technologies et du savoir génétiques, biomédicale sont I'autonomie,
Les quatre principes fondamentaux de I'éthique biomédicale sont : I’autonomie la bienfaisance, le rejet de la
ou le respect des désirs des individus aptes; la bienfaisance; le rejet de la malfaisance et la justice.

malfaisance; et enfin, la justice, c’est-2-dire la répartition équitable des
avantages et des risques. Au nombre des valeurs connexes, mentionnons la
véracité, Ia divulgation d’informations au malade et le respect de la vie privée,

Voici par ailleurs des exemples de conflits A résoudre :

+ dire la vérité au malade ou agir dans ce qu’on estime étre son intérét, quand Iy a de nombreux conflits &
il s’agit de lui divulguer des renseignements génétiques; résoudre.
« choisir entre les intéréts des parents et ceux du feetus;
* choisir entre le respect de la vie privée d'un individu et le besoin
d’informer les membres. de sa famille qui sont exposés A centains risques;
« choisir éntre le plus grand bien de 1a société et les intéréts de I'individu;
* choisir entre les intéréts des individus vivant aujourd'hui et ceux des
générations futures;
» accepter qu'il y ait des individus handicapés et avoir l1a possibilité d'éviter
de mettre au monde des enfants atteints de déficiences graves.

La responsabilité et le controle

Vu I'évolution rapide de la génétique médicale, il devient de plus en plus It faut imposer certaines
important d’imposer certaines responsabilit€s 3 tous ceux qui participent A la responsabilités aux personnes
recherche, A 'application des technologics, & I'évaluation des services de santé concernées par la génétique
et & I'utilisation des renseignements. Toutefois, avant que nos structures médicale.

administratives et juridiques puissent s'occuper des questions de génétique, il
faudra adopter des politiques qui reflétent nos objectifs et nos valeurs. On ne
saurait attendre du systéme judiciaire qu’il établisse des objectifs et des
politiques concernant les technologies génétiques.

Comme 1'a fait observer un cxpert canadien des aspects juridiques de la

médecine :
La fagon dont la morale et l¢ droit abordent les questions qui s¢ posent dans le Les questions de génétique
domaine des soins médicaux méne souvent 3 des conclusions qui se rejoignent, doivent 8tre abordées sous
mais les deux disciplines sont distinctes 'une de I'autre et leurs rapports I'angle de la morale et sous
réciproques méritent d’étre examinés. Les deux domaines s'intéressent aux rangle du droit.

questions de valeurs, mais il faut constamment vérifier si la législation produit des
effets moraux, [...] 11 est possible de citer des cas od le droit peut ne pas
protéger d’importantes valeurs maorales, et ce, non seulement dans le contexte de
r oppressmn politique. [...] Dans une large mesure, lc droit correspond & un
minimum moral. Quand la loi n’est pas considérée moralement déficiente, son
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Il est préférable d'avoir des
lignes directrices plutdt que
des réglements.

Il appartient aux chercheurs d'étre
soucieux de I'éthique dans leurs
travaux.

Le CRM a publié.des lignes
directrices, mais seuls les
chercheurs financés par cet
organisme sont tenus de s'y
conformer.

respect fait souvent apparaitre des zones ol rien ne guide le choix, des zones oil
T'on a légitimement Ia possibilité d’agir de plusieurs fagons différentes. Agir & sa
discrétion en pareil cas est une question de jugement moral et non pas de droit.9?
(Traduction.)

La réglementation est parfois la meilleure fagon d'aborder certaines questions
de génétique — par exemple, la libération, dans le milieu, d’organismes
produits par le génie génétique, ou I’acces aux renseignements médicaux —
mais, dans la plupart des cas, il est préférable de s’en remettre A des lignes
directrices.: Moins rigides que les reglements, les lignes directrices permettent
de réagir plus rapidement et de fagon plus nuancée A 1'apport de nouvelles
données et A I'évolution des valeurs sociales. De plus, elles favorisent une prise
de décision réfléchie et I'acceptation des responsabilités, En faisant des choix
raisonnés (dans le cadre d’un systéme de contr6le appropri€), on est davantage
conscient des valeurs morales et on comprend micux ces valeurs qu’en
respectant aveuglément la loi.

Enfin, I'établissement d’objectifs visant les technologies génétiques et
I’évaluation de la nécessité de lignes directrices ou d'instruments de
réglementation plus stricts devraicnt se faire de fagon continue.,

La recherche

Les chercheurs ont le devoir d’étre soucieux dec 1'éthique dans leurs travaux.

I leur incombe aussi de tenir compte des effets des utilisations éventuelles de
ceux-ci; ils doivent également contribuer 2 établir des priorités et des limites®®.
11 ne leur est cependant pas possible de prévoir toutes les utilisations futures des
données et des technologies connexes.

La recherche génétique sur des sujets humains fait 1'objet des mémes con-

- sidérations morales que d’autres formes de recherche médicale. Le Conseil des

sciences appuie du reste les lignes directrices du Conseil de recherches médi-
cales du Canada (CRM) concernant 1a recherche sur des sujets humains (1987)
el 1a recherche sur la thérapie génique somatique (1990)%,

Bien que les lignes directrices du CRM soient exhaustives, les seuls
chercheurs tenus de les respecter sont ceux que finance le CRM. D’autres
organismes subventionnaires, tels que le Conscil de recherches en sciences
naturelles et en génie, de méme que les comités de recherche et d'éthique de
certains hopitaux ont aussi choisi d’adopter ces lignes dirccirices, 11 faudrait
cependant appliquer des lignes directrices semblables 2 toutes les recherches
faisant intervenir la thérapie génique ou I'expérimentation sur des sujets
humains, peu importe 'endroit ol s’effectuent ces recherches et quelles qu’en
soient les sources de financement. Les comités d’éthique qui existent déja dans
ies hOpitaux, les universités et bon nombre d’cntreprises privées pourraient
veiller A ce que 'on s’y conforme.

Certains aspects de la recherche ‘génétique devraient en outre faire I'objet de
considérations morales et techniques supplémentaires ou périodiques. C'est le
cas notamment des conditions dans lesquelles devraient se dérouler les
recherches sur le feetus, de I'utilisation des tissus feetaux et du dépistage
anonyme des maladies génétiques.
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Les services de médecine génétique

~ La prestation de services génétiques respectueux de I'éthique repose sur

~ I'antonomie, la consultation, le consentement éclairé et le respect de la vie

- privée. Certaines questions de morale soulevées par les services génétiques ont
¢ét€ examinées dans des chapitres précédents. 11 convient néanmoins de faire
ressortir ici trois points majeurs

~» On ne doit faire entrer en action les services génétiques que s'ils ont des
avantages & offrir : prévention ou traitement de maladies, choix en mati¢re de
mode de vie ou de procréation. Il n'y aura pas d'unanimité quant 2 ce qui
constitue une application salutaire de la génétique (voir I’encadré 21),

« 1i faut reconnaftre I'importance d’offrir des services de consultation aux
personnes qui participent comme sujets & des recherches sur la génétique
humaine ou 2 des programmes dg¢ diagnostic et de traitement, et en tenir
compte.

+ Des services d’observation médicale suivie et de support social doivent étre
offerts aux individus qui souffrent d’une maladie génétique ou qui risquent
plus que les autres d’en contracter une.

L’autonomie

Le recours aux services génétiques exige d’abord d’un individu qu’il soit
autonome. Font néanmoins exception 2 la régle les enfants souffrant de graves
maladies qu’il est possible de diagnostiquer et de traiter, et les handicapés
mentaux qui ne peuvent prendre eux-mémes de décisions en matidre de
traitement. Dans le cas de ces deux groupes, il faut pouvoir démontrer que les
services proposés sont dans 1'intérét de la personne et qu'ils en amélioreront la
qualité de vie.

Dans lIe cas des adolescents, le dépistage génétique offre certains avantages
s'il se conforme aux principes et aux méthodes recommandés'®, L’adolescent,
en effet, est particulitrement sensible 4 1'influence de ses pairs et manque
d’assurance. Ces programmes doivent donc étre menés avec prudence et il
convient de prévenir les parents du dépistage.

Le principe du consentement éclairé revét une importance capitale dans tous
les aspects de la recherche et des services de santé. Avant d’entreprendre des
recherches, d’effectuer des tests, d’appliquer un traitement, de divulguer des
renseignements A leur sujet ou de préserver ou d’utiliser leurs tissus (ADN
compris), il faut obtenir le consentement des intéressés!®,

Le diagnostic prénatal et Uinterruption de grossesse

Notre rapport traite de la question de I'interruption de la grossesse dans le
contexte bien précis des services de santé. 1i ne 1'aborde pas dans le contexte,
plus vaste, des droits du foetus et de la liberté de choix.

En I'absence de moyens efficaces de prévention et de traitement des
maladies, le diagnostic prénatal de graves affections génétiques et V'interruption
de 1a grossesse si le foetus est atteint doivent rester des options médicales
valables. La décision doit étre laissée 3 chaque femme. Ces technologies de
diagnostic servent surtout 2 aider les familles 2 risque 2 avoir des enfants en
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Encadré 21

Le dépistage
présymptomatique de

1a chorée de Huntington :
P'opinion de trois
individus & risque

«I! me semble que toute personne prédisposée 2 la chorée devrait pouvoir subir
un test diagnostique si elle le désire. Si on peut vivre dans I'enfer psychologique
de savoir qu’on court un risque — et croyez-moi, c’est un véritable enfer — , on
peut aussi accepter d’apprendre qu’on porte le géne. Au moins, on peut alors s¢
préparer pour ’avenir, quel que soit le verdict.»

«C’est, & mon avis, le comble de I'irresponsabilité pour les médecins, pour des
groupes de profanes et mé&me pour la société d’encourager le recours 2 des tests
prédictifs pour toute personne & risque, méme si cette personne le désire, tant
qu’on ne dispose pas de médicaments qui puissent donner certains espoirs. Les
répercussions seront incalculables. $’il n’y & pas d’espoir, il ne sert & rien
d’administrer un (est.»

«La prédisposition constitue, en quelque sorte, une maladie en soi, mais ses
symptGmes et ses effets sont bien plus répandus que ceux de 1a chorée de Hun-
tington. La prédisposition peut limiter on bouleverser toute la vie adulte d’un
individu, pas seulement ses dix ou quinze dernidres années. Si 1'on peut €liminer,
en un seul test, les deux maladies pour 1a moitié des personnes a risque, tant
mieux. On devrait disposer bientSt de traitements plus efficaces.»
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bonne santé. Le diagnostic prénatal ne doit pas servir 2 satisfaire les préfé-
- rences des parents sur des questions n’ayant rien 2 voir avec de graves troubles
. de santé (par exemple, le choix du sexe de 1'enfant)i®2,

Quand il deviendra possible de détecter un plus grand nombre d’affections

.+ génétiques au stade de 'embryon ou du feetus, il faudra décider quelles affec-

. tions sont suffisamment graves pour justifier le diagnostic prénatal. D’une

* famille A I'autre, les opinions peuvent diverger quant aux affections ou aux tares
© congénitales qui se manifestent tardivement et qu'il st possible de traiter

. (dépression clinique ou fente palatine, par exemple). Reste 2 savoir A qui il
appartient de juger s'il faut utiliser les ressources de la société pour le
diagnostic prénatal de ce genre de problémes. Les spécialistes de 1'éthique
reconnaissent que toute décision prise par un individu ou une famille A propos
de I'interruption de la grossesse est en fait un jugement de valeur sur le genre
de vie qui vaut la peine d'étre vécue!®. Cela influence notre astitude envers les
handicapés.

Tl ne faut pas oublier que, bien qu’il s’agisse d’un important service géné-
tique, le diagnostic prénatal ne compte pas pour beaucoup dans le nombre des
interruptions de grossesse. En 1984, par exemple, la Colombie-Britannique a
enregistré le plus fort pourcentage d’interruptions de grossesse au Canada :

11 449 cas pour 43 911 naissances vivantes. Or ce n'est que dans 35 de ces cas
que l'interruption de la grossesse était reliée 3 un probléme génétique diagnos-
tiqué chez le foetus. En 1984, presque 2 000 évaluations génétiques prénatales
ont été faites en Colombie-Britannique ¢t 2,5 p. 100 d’entre elles ont révélé des
anomalies!%®, o

Le Conseil des sciences reconnaft que I'intégration de la génétique aux
- services de santé a pour double objectif d’améliorer les soins de santé et de
prévenir 1a maladie. II faut donc poursuivre la recherche de meilleurs traite-
. ments des maladies génétiques, méme des maladies qu'il est possible de
dépister gréce au diagnostic prénatal.

" La responsabilité

1 est du devoir du médecin de savoir ce qu'un praticien est censé connaftre

et de se conformer 3 des normes acceptables de soins. Les organismes
provinciaux de réglementation professionnelle s'attendent que les médccins
metient leurs connaissances 2 jour. En fait, centains 'exigent. Ces obligations
devraient s’étendre aux services se rapportant aux maladies génétiques et A la
prédisposition 2 de telles maladies'®S. Autrement dit, les médecins devraient
savoir reconnaftre les indices de maladies génétiques chez les individus et dans
les familles, intégrer de bonnes technologies de diagnostic ¢t de traitement dans
leurs pratiques et, au besoin, diriger les malades et leur famille vers des services
génétiques spécialisés. Il faudrait, par exemple, indiquer aux sujets dont la
famille est prédisposée au cancer du colon ou au cancer du sein les précautions
A prendre pour réduire les risques, et guetter attentivement les premiers indices
de la maladie.

Les questions que souldvent le diagnostic prénatal et 1'interruption de
grossesse font ressortir les responsabilités des médecins et des parents. Les
progrés des technologies de soins et de diagnostic prénatals imposent de plus
lIourdes obligations & tous les intéressés et les exposent & de plus grands risques
de poursuites. Les responsabilités morales et légales des médecins et des
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Les médecins doivent aviser leurs
clients de I'existence de services
de dépistage des porteurs et de -
diagnostic prénatal.

Les renseignements géenétiques
peuvent étre préjudiciables
comme ils peuvent étre utiles.

parents envers le feetus sont des points qui soulévent des débats passionnés et
Orageux.

Dans la plupart des cas, 1a loi ne reconnaft pas au fcetus les mémes droits
qu'a une personne!%, Il semble donc que les désirs des parents et plus
particulierement ceux de la femme enceinte 1'emportent en ce qui conceme les
traitements et les soins in wtero. Une femme n'a aucune obligation 1égale
d’accepter un traitement in wero'™. Cela ne veut pas dire que les parents
n‘aient aucune obligation morale. Une femme enceinte a 1’obligation morale
d’éviter de porter volontairement préjudice au feetus, par exemple en évitant
I'emploi de stupéfiants ou d’alcool. Par contre, elle n’a aucune obligation de
mener le foetus A terme ou d'interrompre sa grossesse si le foetus est invalide.
Dans ce cas comme dans d’autres, ce n’est pas 1'application de 1a loi, mais
I"éducation et 1a formulation d’un point de vue moral qui m&neront 3 un
comportement responsable et humain. 11 faudrait pouvoir éduquer et conseiller
davantage les parents éventuels pour leur faire comprendre les effets de leur
mode de vie et de leurs choix sur I'enfant 2 naftre.

1l incombe aux médecins de donner aux parents des conseils sur 1a santé du
foetus et les risques qu’il court, sur les tests de diagnostic disponibles et leur
fiabilité, de méme que sur les dangers éventuels qu'ils présentent., Un médecin
a le devoir de porter 2 la connaissance de ses clients la disponibilité de ces
services, méme si, pour des raisons techniques ou morales, il n’en approuve
pas I'utilisation. Un médecin qui néglige d'informer les parents fait preuve
d'irresponsabilité. Aux Etats-Unis, des parents ont intenté un procés pour
«naissance injustifiée» & des médecins qui n’avaient pas détecté des anomalies
feetales ou qui ne les en avaient pas informés a temps pour qu'ils aient 1’option
d’interrompre la grossesse!®, Toutefois, un enfant né avec de telles anomalies
n'a aucun fondement juridique pour poursuivre ses parents ou les médecins
pour «vie injustifiée». Les tribunaux considérent que le droit de ne pas naftre
porterait atteinte 2 I'inviolabilité de 1a vie humaine!®,

Les parents peuvent également poursuivre un médecin qui a fait preuve de
négligence ou d'erreur dans les tests qui leur sont administrés avant la con-
ception, si celle-ci mene A la naissance d'un enfant handicapé!!®. Dans de
tels cas, on commence maintenant & voir les tribunaux offrir une réparation &
I’enfant, réparation basée sur la peine et la souffrance, plutdt que sur le droit de
ne pas naftret!l,

L’information

Les informations que les technologies génétiques fournissent & propos des
risques de maladie d’un individu peuvent étre préjudiciables, comme elles
peuvent &tre utiles. S'ils sont mal compris ou mal utilisés, les renseignements
génétiques peuvent donner lieu 3 une discrimination injuste. Qui plus est,
méme s'ils sont utilisés de fagon Iégitime, les renseignements génétiques
peuvent porter préjudice aux individus atteints de certaines affections ou
courant de grands risques de les contracter : ceux-ci pourraient, par exemple,
se voir refuser un emploi ou une police d’assurance.

11 faut décider quelles sont les utilisations désirables et acceptables des
renseignements sur les maladies génétiques ou la prédisposition 2 de telles
maladies. II faut également adopter des politiques et prendre des mesures pour
restreindre 1'accds A ces renseignements et empécher qu'ils ne soient utilisés 2
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‘mauvais escient. D’autres politiques et mesures sont nécessaires pour aider les
individus qui, d'une fagon ou d'une autre, pourraient étre désavantagés par ce
;que 1'on sait de leur constitution génétique.

La consultation et 1'éducation doivent aller de pair avec V'information géné-
tique. La consultation aide les individus & composer avec leur prédisposition 2
la maladie. L'éducation aide a faire comprendre les incidences sociales de 1a

prédisposition 2 1a maladie et contribue & faire accepter les handicapés et a les

,appuyer .

Les renscignements génétiques ne doivent pas servir a établir ou & promou-
voir des politiques racistes ou discriminatoires. II est normal qu’il y ait des
différences génétiques entre les individus tout comme entre les races et les
populations. La génétique influence de nombreux aspects de la biologie et du
comportement de 1'étre humain, mais il n’y a rien qui prouve 1'«infériorité» ou
1a «supériorité» d'une race par rapport 3 une autre. Toutes les races possédent
un vaste éventail de capacités, mais les différences entre les individus d’une
méme race sont bien plus grandes que les différences entre les races. De plus,
les traits de comportement sont manifestement le produit des influences du
milieu et du patrimoine génétiquet!2, La société devrait se donner pour objectif
d’aider chacun a réaliser son plein potentiel.

1l faut, pour protéger les droits de I'individu, avoir recours 3 des lignes
directrices et, au besoin, & des textes de loi. La Charte des droits et libertés et
la législation provinciale sur les droits de 1a personne suffisent probablement 3
protéger les individus contre toute discrimination découlant de renseignements
génétiques A leur égard'3,

11 faudrait, en priorité, examiner les utilisations actuelles et éventuelles des
renseignements génétiques en vue de prévoir les problémes possibles ¢t
~ d’adopter des palitiques et mécanismes de contrle. Pammi les points &
considérer, mentionnons 1’accés des compagnies d’assurances et des
employeurs aux renseignements génétiques, les registres de maladies et les
banques d’ADN.

Le respéct de la vie privée

Tous les renseignements médicaux sur les personnes, y compris les renseigne-
ments génétiques, sont confidentiels. Dans le modele médical classique, le
client est bien évidemment I'individu qui manifeste les symptomes de la
maladie, et c’est dans I'intérét de cette personne que le médecin doit agir. 1l
arrive souvent, cependant, que le diagnostic génétique d’un individu fournisse
des données qui pourraient étre utiles 4 d’autres membres de la méme famille,
puisque ces gens ont en commun certaines caractéristiques génétiques. Un
conflit risque néanmoins de surgir en pareil cas.

Gréice 2 la consultation et 2 1a sensibilisation du public en mati¢re de
diversité génétique, il devrait &tre possible de réduire graduellement le nombre
de personnes qui se refusent A partager ce genre de renseignements. Toutefois,
si un individu persiste 3 refuser de divulguer des renseignements susceptibles
d’avoir une influence considérable sur les choix des autres membres de sa
famille en matitre de soins de santé ou de reproduction, le médecin peut, dans
certains cas, communiquer les renseignements pertinents sans le consentement
de I'individu :

Les renseignements génétiques
ne doivent pas servir & pro-
mouvoir des politiques racistes
ou discriminatoires.

La divulgation de renseignements
personnels susceptibles d'étre
utiles a d'autres membres de

la famille risque d'occasionner
des conflits relatifs 3 leur
confidentialité.
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Encadré 22
La divaulgation intégrale
de renseignements délicats

Les tests génétiques peuvent faire ressortir des renseignements qui risquent de
faire psychologiquement tort au malade ou & sa famille. Faut-il toujours tout dire
au malade? Pour en décider, il faut peser, d'une part, le devoir qn’a le médecin
de dire la vérité (et le droit qu'a le malade de la connailre) et, d'autre part, son
devoir de ne pas causer de tort. Les exemples suivants, tirés d’une enquéte
internationale, illustrent comment les généticiens médicaux en général et les
généticiens canadiens en particulier traitent de ces questions,

Premier probléme :

Les examens génétiques révelent quel parent porte une anomalie (translocation
réciproque) qui a causé Ia trisomie 21 chez un enfant. La divulgation de cette
information pourrait permettre au couple et au reste de la famille de faire des
choix en matitre de reproduction en vue d’empdcher 1a naissance d’un autre
enfant atteint de risomie 21. Par contre, elle risque de susciter un sentiment de
culpabilité chez le parent porteur et peut-étre de compromettre le mariage.

Que feraient les généticiens?

Cinquante-quatre pour cent des généticiens qui ont répondu au sondage (60 p. 100
au Canada) indiqueraient aux parents lequel des deux est le portcur. Quarante-
trois pour cent (40 p. 100 au Canada) leur diraient que cette information existe et
leur laisseraient le choix d'en prendre connaissance ou non.

Deuxiéme probléme :

Unc femme infertile subit des examens qui révélent qu’elie a une constitution
génétique male (XY). Lui dire Ia vérité risque de porter atteinte a I'image qu'elle
a d'elle-m&me, mais éliminerait toute incertitude & propos de Uinfertilité.

Que feraien! les généticlens? ‘
Cinquante-et-un pour cent des généticiens qui ont répondu (68 p. 100 au Canada)
diraient toute Ia vérité a la femme. Les autres répondants canadiens (32 p. 100)
neflui dil;aient pas toute la vérité mais lui donneraient une explication pour son
infertilité. '

Troisiéme probléme :

Pendant I'évaluation d’un enfant souffrant d’une maladie récessive autosomique i
des fins d’orientation génétique, on découvre que le mari n’est pas le pre
biologique de I'enfant.

Que feraient les généticiens?

Quatre-vingt-seize pour cent des généticiens qui ont répondu (méme pourcentage
au Canada) estiment qu’il est plus important de respecter la vie privée de la mére
que de divulguer la véritable patemnité. Quatre-vingt-un pour cent (87 p. 100 au
Canada) en informeraient la mére en privé. La principale raison donnée pour ne
pas informer le mari est la «préservation de I'unité familiale».

Quatridme probléme :

Des analyses répéiées de I'alpha-foeto-protéine (AFP) du sérum matemel indi-
quent des valeurs inférieures 3 la norme. Certaines &tudes ont établi un lien entre
de faibles valeurs d’AFP ct Ia trisomie 21, mais les généticiens ne sont pas tous
d’accord sur I'interprétation de faibles valeurs d’AFP,

Que feraient les géndticiens?

Quatre-vingt-deux pour cent des généticiens qui ont répondu (94 p. 100 au
Canada) indiqueraient 4 la patiente que les généticiens ne s’entendent pas & ce
sujet, mais qu'il existe une possibilité de trisomie 21. Il discuteraient avec elle
de I'anomalie génétique, de la possibilité de diagnostic prénatal et des risques
ingéren{.s. et lui laisseraient 1a décision d*avoir ou non recours au diagnostic
prénatal.
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Pour que puisse &tre rompu le secret professionnel qui marque les rapports entre
le praticien et son malade ou client, il faut que plusieurs conditions soient
remplics :

1) malgré des efforts raisonnables, le praticien n’a pu amener le client A consentir
volontairement a la divulgation de renseignements; 2) il est fort probable que le
maintien du secret aura des conséquences indésirables, mais que les
renscignements divulgués serviront & €viter ces conséquences; 3) ke tort que
subiraicnt des individus identifiables serait grave; et 4) les précautions voulues
sont prises pour que ne soient divulgués que les renseignements génétiques
nécessaires an diagnostic cu au traitement de la mdladie en question.114

11 serait bon d’intégrer ces principes aux pratiques médicales canadiennes.
" La divulgation intégrale

La divulgation intégrale des renseignements médicaux au malade est un objectif
légitime. Une enquéte internationale portant sur cette question et sur d’autres
probiémes relatifs & 1a consultation a cependant fait ressortir 1a complexité du
sujet. Réalisée auprts de spécialisies en génétique médicale, cette enquéte a
également démontré qu'il existe des différences d'opinions tant entre les
conseillers qu’entre les cultures (voir I'encadré 22). Un grand nombre de
généticiens pensent qu'il y a des cas ol il est préférable de ne communiquer
que les renseignements requis pour garantir au malade les avantages médicaux
voulus, plutdt que de dire toute la vérité, '

Avant de procéder aux tests génétiques, on devrait indiquer aux individus et
aux familles que ces tests peuvent révéler que le pere supposé de I’enfant n'est
pas en fait son pére naturel, ou dévoiler la présence d’affections ou de
prédispositions A la maladie qui n’ont aucun rapport avec 1'objectif visé par
’examen. Aprés en avoir discuté, il faudrait convenir 3 1’avance si ces
renseignements doivent étre communiqués ou non a I'individu et & sa famille.

Les banques d’ADN et les registres

2 Les banques d'ADN et les registres de maladies revétiront une grande

importance dans les décennies & venir. Le matériel génétique mis en banque
peut servir 3 une multitude de recherches et de diagnostics : stockage en
attendant des progrés technologiques, analyse de corrélation, diagnostic
génétique, reprise des tests A 1'aide de nouvelles technologies et partage de
matériel génélique avec d'autres centres de génétique.

11 faudrait favoriser la constitution de banques d’ADN et de registres de

" maladies, mais il est essentiel de respecter centains protocoles pour s'assurer

que I'intéressé a donné son consentement, que sa vie privée est respectée, qu’il
comprend les utilisations possibles du matériel mis en banque et qu'il précise
les utilisations pour lesquelles il donne son consentement!s, 11 doit étre indiqué
bien clairement que chaque individu décide de I'ampleur de sa participation et
qu'il peut refuser certaines formes de participation, sinon toutes, sans compro-
mettre son acces futur 3 de meilleurs diagnostics et traitements cliniques. Des
modalités judicieuses ont été établies pour les banques d’ADN!!16,
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Le sceau de la confidentialité peut
étre brisé dans certains cas.

Bien que Iégitime, la divulgation
intégrale de renseignements
médicaux au malade n'est pas
toujours la solution indiqués.

Les banques et les registres
génétiques facilitent la prestation
des services et font progresser
la recherche.

Il faut mettre en place des
mécanismes permettant de
garantir la confidentialité des
renseignements.



Encadré 23
Une rétrospective de
Peugénisme au Canada

1912

1917

1925

1928

1929

1933

1938

1972

Au début du sitcle, les eugénistes canadiens croyaient qu’il fallait protéger le
pays contre la dégénérescence raciale (physique et mentale) de sa population. Is
essaydrent donc d'influencer les politiques et 1a législation afin de contréler la
reproduction chez les «inaptes» et de restreindre 1'immigration.

Le contrdte de la reproduction

tuteur, En 1937, le consentement cesse d’8tre exigé.

L’Assemblée iégislative de I'Ontario est saisiec d'un projet de loi visant 2
permettre la stérilisation des pensionnaires d’un asile déclarés inaptes an
mariage et & Ia reproduction. Faute d’appui de la part du public, le pro_}et
de loi est retiré.

Le gouvernement de I'Ontario met sur pied une commission royale
d’enquéte sur le soin et le contrble des débiles mentaux et des faibles |
d'esprit. Dans son rapport, pubhé en 1917, la Commission recommande |
entre autres d'interdire le mariage dans certains cas. La Premidre Guerre
mondiale fait oublier les conclusions de ce rapport.

Le gouvernement de la Colombie-Britannique établit une commission royale
d’enquéte sur I'hygitne mentale. Dans son rapport final, en 1928, la
Commission recommande la stérilisation facultative, faisant valoir que

cela empécherait les débiles mentaux de transmettre leur infimité 2 leurs
enfants. Aucune suite immédiate n’est donnée aux recommandations de la
Commission, qui servent néanmoins de base & un texte de loi subséguent.

Le gouvernement des Fermiers unis de I' Alberta adopte la Sexual !
Sterilization Act, avec le plein appui d’organisations comme les United \
Farm Women of Alberta, I'Ordre impérial des filles de 'Empire ¢f la
Women's Christian Temperance Union.. En vertu de cette loi, les
pensionnaires d’asiles pour malades mentaux peuvent 8tre stérilisés avec
P'approbation d"un comité d’cugénisme et leur consentement ou celui d'un |

En Ontario, une Commission royale d’enquéte sur le bien-8tre public
recommande I’adoption d'une politique de stérilisation obligatoire en vue

de réduire le nombre de débiles mentaux. Encore une fois, les ‘.,
recommandations ne sont pas adoptées par le gouvemnement. |

Le gouvernement conservateur de la Colombie-Britannique adopte la Sexual
Sterilization Act sans trop d’opposition. Pour obtenir la stérilisation d’un
patient, les directeurs des institutions concemnées doivent s’adresser & un
comité d’eugénisme. La Loi vise les personnes susceptibles de procréer

ou de porter des enfants qui, du fait de I'hérédité, risqueraient de souffrir
d'une maladie ou d’une déficience mentale grave. Si 1a personne en cause
est jugée capable, son consentement est exigé, sinon le consentement du
conjoint, du tuteur ou du secrétaire de ia province suffit.

|
La Commission royale d’enquéte de 1’Ontario sur 1'application de la Mental \
Health Act recommande une politique de stérilisation. Une fois de plus, le
gouvernement de 1'Ontario refuse d’agir, en partie sous 1'effet de
I’opposition personnelle du sous-ministre de la Santé et en partie parce
que la minorité catholique de la province s’oppose 2 la stérilisation.

En Alberta et en Colombie-Britannique, les lois sur la stérilisation sont
abrogées.

(suite page 86)
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Les droits de propriété

.~ La valeur commerciale potentielle de 1' ADN et des produits dérivés des tissus

" humains a suscité des débats (ainsi que des procds, aux Etats-Unis) 2 propos du
.droit que détient 1'individu de partager les bénéfices découlant de I'utilisation
‘de ses tissus!??, Faut-il considérer les génes et le matériel génétique comme un
«bien»? Quels sont les droits de 1a personne dont provient Ie matériel en
- question?

1l n'est pas certain que le matériel génétique soit considéré comme un bien

-personnel par 1a loi canadienne. La gamme complte des questions morales et
des mécanismes offerts par la loi mérite d’étre examinée de prés. Par exemple,
méme si le matériel génétique €était considéré comme un bien, le droit du don-
neur 3 une part quelconque des bénéfices commerciaux pourrait se limiter & la
valeur des tissus au moment de leur extraction (c'est-2-dire 2 leur valeur avant
toute recherche ou toute transformation en produit commercial final). 11 serait
extrémement difficile de calculer cette valeur,

Ce débat ne doit pas faire perdre de vue qu’au Canada, le don médical est un
acte gratuit. Si I'on étend ce principe 2 la génétique, cela veut dire que le maté-
riel génétique ne peut étre vendu et que les donneurs ne peuvent avoir aucun
intérét commercial dans les produits mis au point & partir de leurs tissus. Toute-
fois, il importe que I'individu ait le pouvoir de décider A quelles fins seront
utilisés ses tissus, que ce soit pour la recherche, la mise au point de produits
commerciaux, ou toute autre fin. I! faut obtenir son consentement avant
d’effectuer des recherches 2 I'aide du matériel génétique, méme s'il s’agit de
tissus extraits 3 des fins de. diagnostic ou de thérapie et que 1’on peut considérer
comme «abandonnés».

L’eugénisme
1 existe plusieurs définitions de 1'eugénisme :

» «Ensemble de méthodes qui visent A améliorer le patrimoine génétique de
familles, de populations ou de ’humanité en entravant la reproduction des
genes considérés comme désavantageux (eugénisme négatif) ou en promou-
vant la reproduction des génes considérés comme bénéfiques (eugénisme
positif) 18

» «Discipline ayant pour objet 1a recherche et la mise en ceuvre de méthodes
propres 2 améliorer la qualité des populations, notamment par le jeu de

. I'hérédité. Elle a été créée par Galton.!19»

* «Stratégie visant 2 diriger I’évolution humaine 3 1’aide de programmes
ayant pour objet de favoriser la transmission de caractres “désirables” et
d’entraver 1a transmission de caractéres “indésirables”.!» (Traduction.)

» «Tout effort visant 3 s’ingérer dans les choix de procréation des individus
en vue d’atteindre un but social.!?'» (Traduction.)

L’eugénisme a été pratiqué sur les populations au XXe sidcle, non seulement
en Allemagne sous le régime nazi, mais de fagons différentes et & des degrés
divers dans de nombreux pays, dont le Canada!®2, Dans ce pays, I'eugénisme a
pris 1a forme de 1a stérilisation des sujets «inaptes» et de certaines politiques et
pratiques d’immigraton (voir 'encadré 23). Ces pratiques officielles n’ont plus
cours. Elles devaient leur existence 2 une combinaison de facteurs : principes
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Que le matériel génétique d’un
individu soit ou non son «bien
personnel», il ne doit pas étre
vendu.

Dans tfous les cas, cependant,
findividu doit rester maitre de
l'usage qui en est fait.

L'eugénisme a été pratiqué
dans de nombreux pays, dont
ie Canada...



Encadré 23
(suite)

Couséquences

Entre 1928 ct 1971, 2 822 stérilisations ont €€ approuvées en Alberta. Bien que
la Colombic-Britannique n'ait pas tenu de relevés, on estime que quelques
centaines de malades mentaux et de débiles mentaux ont &€ stérilisés. Alors
qu’aucune loi ne 'autorisait, en Ontario aussi des ariérés mentaux ont &€
stérilisés. 11 ne fait aucun doute que Ia stérilisation visait certains groupes plus
que d’autres. A titre d’exemple, pendant les dernitres années de I'application de
1a loi en Alberta, plus de 25 p. 100 des personnes stérilisées étaient des Indiens ou
des Métis, alors que ces groupes ne constituaient que 2,5 p. 100 de la population
de I’Alberta. Rien n’indique que la stérilisation ait eu le moindre effet sur la
fréquence globale de la «déficience» mentale.

Les restrictions & Pimmigration
1869 La premitre loi fédérale sur I'immigration interdit {’entrée des «fous» et des
«idiots»,

1901 Des inspections médicales sont instituées aux fronti¢res du Canada,

1910 Une nouvelle Loi sur I'immigration définit trois grandes catégories
d’immigrants indésirables : les débiles mentaux (y compris les
épileptiques, les idiots, les faibles d’esprit, les imbéciles et les fous); Ies
infirmes physiques (y compris les muets et les aveugles); et les personnes
souffrant d’une maladie «répugnante» ou jugées poser un risque 4
I'hygiene publique.

1928 Le ministire de I'Immigration emploie alors 28 examinateurs médicaux en
Grande-Bretagne et en Europe pour trier les immigrants en vue d'éliminer
les indésirables.

1928 Un comité fédéral spécial sur I'agricuiture et la colonisation présente un
rapport préconisant un contrle plus strict de I'immigration. Les
«déficiences héréditaires» des groupes d’immigrants comptent parmi les
points discutés avant la rédaction du rapport. Un contrble plus strict de
I'immigration est par Ia suite adopté, mais il résulte davantage de la crise
€conomique que de préoccupations eugéniques.

Conséquences ,
Dans les années 20, quelque 10 000 candidats a I'immigration se sont vu refuser
Pentrée au Canada pour des raisons de santé.
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- scientifiques douteux; mésusage de 1a science 2 des fins d’objectifs sociaux;
dédain pour les droits fondamentaux de 1a personne et les principes de morale.

: Les abus du passé expliquent en partie la réticence du public et des
politiciens 2 aborder les questions de génétique et d’eugénisme. Toutefois,
aujourd’hui au Canada, les spécialistes en génétique médicale s'intéressent
clairement aux besoins des individus et des familles et ne se soucient pas en
premier ficu de I'effet que les choix des parents en matigre de reproduction

. peuvent avoir sur la soci€té, et encore moins surd’espéce humaine. Ainsi donc :

Les spécialistes en génétique médicale du Canada et d’autres pays peuvent, &
juste titre, rejoter avec véhémence tout [...] lien entre leurs travaux et les
programmes répréhensibles d'eugénisme des années 30 et 40, [...] Le rejet
véhément des accusations d’eugénisme ne suffira peut-&tre pas au cours des dix
prochaines annécs, 4 mesure qu’augmentera Yefficacité des technologies de
diagnostic, Les spécialistes en génétigue médicale et d’autres devront peut-étre se
livrer plus explicitement que jamais auparavant & une réflexion méthodologique et
interdisciplinaire sur I'histoire de la génétique et sur la route que suivra la
génétique dans une société en évolution.123 (Traduction.)

Le Conseil des sciences tient 2 faire ressortir 1¢s points suivants :

¢ Le recours aux technologies génétiques doit étre facultatif; celles-ci ne
doivent pas servir 3 faire de I'engénisme.

» Les individus qui ne veulent pas ou ne peuvent pas avoir recours aux
services disponibles de prévention, d'évitement ou de traitement des
maladies génétiques doivent avoir acceés 3 d’autres services médicaux.

* Les services génétiques et Ies autres services médicaux doivent éure
financés par P'Etat, si 1'on désire éviter des injustices sociales et écono-
miques. Si, par exemple, des services médicaux publics ne sont pas
disponibles pour les enfants handicapés, les familles & revenu modeste
auront des raisons financiéres implicites d'éviter la naissance de tels enfants
en ayant recours au diagnostic prénatal et 3 l'interruption de grossesse.

* Nous devons veiller A ce que la disponibilité des services généliques ne
réduise en rien notre acceptation des handicapés.

Les applications non médicales

Les technologies génétiques sont utilis€es A d'autres fins que les soins de santé.
Nous examinerons ci-dessous deux applications importantes : les tests utilisés
par les employeurs et les compagnies d’assurances. Parmi les autres emplois
non médicaux possibies, mentionnons la sélection du sexe des enfants!?, 1a
recherche de la parenté ou de la paternité & des fins légales ou pour I'immi-
gration!®, les enquétes de médecine légale!?, la mise au point d’agents
susceptibles de servir A 1a guerre biologique (y compris celle d'agents efficaces
sur certains groupes ethniques)!?, et I'examen de candidats 2 I'immigration
pour le dépistage de maladies ou de prédispositions qui risquent d'imposer un
fardeau au systeme de santé.

Pour éviter tout emploi indésirable, il faudrait s’assurer que toutes les appli-

cations proposées font 1'objet d'une évaluation technique et morale et qu'elles
sont assujetties aux politiques et aux mécanismes de réglementation qui
s'imposent. '
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... mais de nos jours, la génétique
meédicale se concentre sur les
besoins des individus et des
famitles.

Les technologies génétiques ne
devraient pas servir 4 faire de
l'eugénisme.

Les enquétes de médecine légale
et la guerre biologique comptent
parmi les applications non
médicales des technologies
génétiques.



Les programmes de dépistage
et de surveillance génétiques
peuvent étre bénéfiques ou
préjudiciables aux employés.

Les applications du dépistage
génétique dans le domaine de
Femploi restent limitées, mais les
employeurs s'y intéressent de
prés.

L.a législation sur 'emploi de
méme que la protection légale
et constitutionnelle des droits
individueis ont une certaine
portée.

Le dépistage génétique ne doit
pas se substituer & I'amélioration
du milieu de travail.

Dans le domaine de I’emploi

Le dépistage des employés consiste & faire subir des tests aux candidats 3 un
emploi pour établir s'ils ont des prédispositions & une maladie du travail, La
surveillance génétique consiste 2 faire subir des tests périodiques aux employés
pour détecter tout probl®me génétique découlant de I'exposition a des
mutagénes du milieu de travail!2s,

S'ils servent & créer un milieu de travail plus sain ou 2 affecter 4 des postes
moins dangereux les employés aux prédispositions marquées, les programmes
de dépistage ou de surveillance génétique peuvent étre bénéfiques. Par contre,
s'ils servent a exclure ou 2 renvoyer d'un poste un individu alors qu'il n’existe
aucun rapport entre les risques de maladie en question et les conditions ou les
exigences de travail, ces programmes pourraient &tre considérés comme discri-
minatoires et enfreindre le droit de 1'employé 3 la sécurité, & I'intégrité et 2 la
vie privée!®, '

Le dépistage génétique des employés se pratique aux Etats-Unis depuis plus
de vingt ans. Bien que d’application peu fréquente, cette technique intéresse
fort les employeurs!®, Elle a cependant donné licu A des abus, ¢t les risques de
certaines affections ont €té mal compris. Dans de nombreux cas, par exemple,
des porteurs du gene de 1'anémie falciforme ont, par erreur, €té traités comme
s'ils avaient en fait 1a maladie et se sont vu refuser des emploist3.

Au Canada, 1a législation sur I'emploi de méme que la protection légale et
constitutionnelle des droits individuels ont une certaine portée sur le dépistage
et la surveillance génétiques des employés'*2, Voici d'ailleurs quelques points
particulidrement pertinents 2 cet égard.

* Un employeur est autorisé 2 évaluer les compétences, la formation et 'état
de santé d’un candidat pour un poste donné. Sauf dans le cas d'emplois
mettant en cause la sécurité du public (par exemple, pilote de ligne), on ne
considere pas que I'employeur a le devoir d’établir si le candidat est, dans
I'ensemble, médicalement apte & 1’emploi®3,

* Les lois fédérales et provinciales sur I'hygitne et la sécurité professionnelles
imposent aux employeurs le devoir de garantir I'hygidne et la sécurité de
leurs employés au travail. Cette responsabilité permet aux employeurs de
mettre en place des programmes de dépistage et de surveillance génétiques ct
elles les y oblige méme peut-étre™,

* Le refus d’embaucher des candidats prédisposés & une maladie génétique ou
I'affectation, & d'autres postes, des employés dans cette situation ne saurait
se substituer & 1'amélioration du milieu de travail!?’,

-+ Un employeur peut imposer des tests de s€lection «raisonnables» aux

candidats 2 un poste, pourvu que ces tests soient scientifiquement valables et
fiables, et qu'ils se rapportent & I’emploi en question. Libre alors au candidat
de se soumettre & ces tests ou de retirer sa candidature. Les druits des
employés déja en poste, en ce qui concerne le dépistage et la surveillance
génétiques, sont visés par le droit contractuel et sont plus complexes!®s,
Toutes ces questions seront probablement portées devant les tribunaux
canadiens d'ici une dizaine d’années.
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« Refuscr un emploi 2 un individu prédisposé 2 une maladie génétique peut
gtre assimilé a une forme de discrimination fondée sur un handicap ou une
invalidité. Ce refus peut toutefois étre admis si 'employeur peut faire la
preuve que l'intéressé est (ou risque d’étre) incapable de satisfaire 3 une part
substantielle des exigences du poste en raison de sa prédisposition, ou s'il
peut démontrer que cette prédisposition entraine un degré inacceptable de
risque pour l'employé, les autres employés ou le public!*?. On n’a pas
encore détemminé quels genres de risques sont inacceptables et quels genres
de preuves il faudra produire. .

« Dans certaines provinces, les employeurs sont tenus d’offrir un autre emploi
moins dangereux, & rémunération équivalente, aux employés prédisposés a
une maladie génétique.

« Enfin, il ne faut pas oublier que chaque étre humain porte en lui une forme
quelconque de prédisposition génétique A 1a maladie. Toutefois, cette pré-
disposition peut ne jamais donner licu 2 une maladie.

~ Tout cela montre qu’il est nécessaire de déterminer de quelle fagon le dépis-

age et la surveillance génétiques devraient €tre utilisés dans le milieu de travail
au Canada. 1l faudra veiller ensuite & ce que des lois appropriées soient
-adoptées.

Dans le domaine de I’assurance-vie et de I assurance-invalidité

L'application de technologies de diagnostic génétique fiables a des implications
" pour le secteur de 1’assurance-vie et de 1’assurance-invalidité, ainsi que pour la
population canadienne!®. A I'heure actuelle, les gouvemements provinciaux
fournissent une pension d’invalidité 2 tous les Canadiens qui remplissent les
conditions nécessaires. De plus, de nombreux Canadiens ont une police
d’assurance-vie ou d’assurance-invalidité de groupe ou individuelle offerte par
des entreprises privées ou des coopératives. L’achat d’une assurance-vie ou
d'une assurance-invalidité n’est pas obligatoire et le droit d’acheter une telle
assurance n’est pas garanti. Une police d’assurance est un contrat et repose sur
1a bonne foi de 1'assureur et de 1'assuré.

L’application des technologies génétiques au systéme actuel d’achat indi-
viduel de polices d’assurance-vie et d'assurance-invalidité permetirait A une
compagnie d’assurances d'établir des primes qui correspondent réalistement aux
risques; elle leur permettrait aussi de détecter et d’éviter d'assurer les individus
qui présentent un trop grand risque. Ce genre de systéme favoriserait les indi-
vidus qui regoivent un bilan de santé génétique relativement bon. Toutefois,
plus les technologies de diagnostic deviendront disponibles, plus on verra
augmenter Ie nombre de personnes incapables de se faire assurer ou, du moins,

" pénalisées en raison de leur constitution biologique.

Les compagnies d’assurances aimeraient pouvoir déceler les individus
présentant des risques €levés, mais 1’application des technologies de dépistage
génétique est pour le moment trop compliquée et trop cofiteuse pour avoir des
effets importants sur le secteur des assurdnces. Malgré tout, certaing individus
qui possédent des renseignements précis sur leur bilan de santé génétique
risquent d'étre pénalisés.
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Il faut examiner comment 11 est donc opportun d’examiner les questions d’assurances et les options
donner & ces individus acces possibles. L'achat de polices d’assurance-vie et d’assurance-invalidité est-il un
a lassurance-vie et & «droit» et, si oui, qu’est-ce que chacun a le droit d’acheter? Quels renseigne-
fassurance-invalidité. ments médicaux les compagnies d’assurances devraient-elles avoir le droit de
' demander? Que peut-on faire pour assurer les personnes présentant un risque
€levé? Les options comprennent une forme d'assurance qui répartit les risques
et les frais sur toute 1a population; la constitution de groupements pour 1'assu-
rance de personnes 2 risques €levés; ou une forme quelconque d’assurance de
base et 3 prime uniforme, qui serait accessible 4 tous, avec 1'option d’acheter
une assurance complémentaire A condition de fournir des renseignements
génétiques.

Les représentants du secteur de 1'assurance-vie et de 1’ assurance-invalidité,
les groupes de consommateurs et les organismes gouvernementaux compétents
devraient envisager de procéder ensemble A une étude de ces questions pour
examiner les implications des nouvelles connaissances et technologies géné-
tiques sur I’assurance-vie et 1'assurance-invalidité.
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ant que le savoir et les technologies génétiques ne seront pas convenable-

ment intégrés 2 notre systéme de soins de santé, les Canadiens ne pourront

tirer pleinement parti des possibilités de prévention et de traitement des
maladies. Pour pouvoir profiter au maximum des technologies génétiques et
éviter qu’elles ne soient utilisées & mauvais escient, le public, les professionnels
de 1a santé et les décideurs des politiques de santé doivent étre sensibilisés aux
possibilités offertes par les technologies et services génétiques. Cette sensibi-
lisation doit s'appuyer sur de bons programmes d'enseignement scientifique et
sur un débat public complet & propos des questions en jeu.

La majorité des Canadiens d’'ge adulte n’ont pas € suffisamment préparés
A aborder les questions ayant des incidences sur la santé et le systéme de soins,
Bien que, dans I’'ensemble, les Canadiens s'intéressent de prés aux questions
sanitaires, la plupart ne connaissent pas les rudiments de la biologie et des
sciences de la santé ¢t ne comprennent guére les mécanismes biologiques qui
minent leur sant€ et les facteurs précis qui 1a compromettent. Aussi doivent-ils
se fier aux renseignements et aux conseils que leur donnent les professionnels
de la santé. Cette ignorance a ses inconvénients. D'un cté, nous fondons des
espoirs peu réalistes sur les technologies médicales curatives; d’un autre cOté,
nous sommes irrités d'avoir 2 nous en remettre A un systéme de soins de santé
fortement axé sur la technologie et qui nous semble devenir de plus en plus
impersonnel.,

1l revient & chaque Canadien d'acquérir les radiments dont il a besoin pour
mieux comprendre et mieux gérer sa santé et pour prendre part au débat sur
P'orientation future du systéme des soins médicaux. Ce n'est qu'a ceite con-
dition que les utilisateurs et les fournisseurs de soins de santé deviendront de
véritables partenaires. A’cette fin, il faudra mieux éduquer le public dans le
domaine de 1'hygitne et des soins de santé. II devient en effet de plus en plus
difficile de comprendre les facteurs déterminants de la santé sans connaftre la
génétique et sans avoir conscience de la diversité génétique.

Pour qu’on puisse traiter convenablement des questions génétiques, I'ensei-
gnement doit commencer 3 1'école primaire et s¢ poursuivre au secondaire, 2
I’université, ainsi que dans les programmes destinés aux professionnels de la
santé, ‘Mais les efforts d'éducation ne doivent pas s’arréter 12; ils doivent
également viser le public en général et les professionnels de 1a santé qui ont
déja terminé leurs éudes.

L’enseignement primaire et secondaire

A 1a fin de leurs études secondaires, tous les Canadiens devraient étre en
mesure de comprendre les principaux facteurs qui influencent la santé : la
biologie humaine (y compris 1a génétique), le milieu, le mode de vie et les soins
de santé. Ces connaissances devraient les alder 2 rester en bonne santé et 3
comprendre 1'évolution des sciences et des technologies de 1a santé 2 laquelle
ils assisteront au cours de leur vie. Actucllement, la plupart des Canadiens
quittent le systéme scolaire sans avoir acquis ces connaissances. Ce probleéme
fait partic d’un probléme plus vaste qui a déji fait 'objet d’un rapport du
Conseil des sciences : lcs lacunes du systéme d’éducation au Canada dans le
domaine des sciences!®,
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1} faut sensibiliser davantage
les Canadiens aux possibifités
offertes par les technologies et
services génétiques.

La plupart des Canadiens ne
possédent pas les rudiments de
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santé.
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santé.

{ 'enseignement doit commencer
4 I'école élémentaire et se
poursuivre toufe ia vie.



Malgré des progrés dans
I'enseignement des sciences
de la santé, des problémes
subsistent.

Les questions de sciences et de
santé sont généralement mal
intégrées dans nos écoles.

La génétique peut &re examinde
en fonction des programmes
d'études envisagé, prévu,
enseigné et appris.

Jusqu'a la neuviéme année, les
programmes d'études en hygiéne
et en sciences comprennent peu
de génétique humaine.

Le savoir génétique et les ques-
tions connexes relatives & la
santé évoluent si rapidement que
les programmes qui n'ont pas été
mis & jour n'en donnent pas une
image exacte.

L’ambiance s’améliore pourtant dans 1'enseignement des sciences et de
I'hygitne. De nos jours, dans l'enseignement scientifique, on tend 2 mettre
1’accent sur les applications pratiques des sciences et sur le réle des sciences
dans la vie quotidienne. On porte ainsi attention au contexte social des
sciences, ¢t non seulement aux connaissances et aux aptitudes scientifiques!4®,
Les applications médicales et sociales des sciences et des technologles
génétiques font logiquement partie de cette conception de 1’enseignement.

Toutefois, I'enseignement de la génétique se heurte encore 2 des probiemes.
Bien que la recherche modeme décloisonne des disciplines jusqu’a présent
distinctes, les sciences de ia santé et les questions connexes tendent 4 demeurer
mal intégrées dans nos coles. Il n’est pas rare, par exempie, que 1a biclogie et
I'hygi¢ne s’enseignent séparément. Bien souvent, on néglige d’établir des liens
entre les faits et les principes scientifiques, la santé humaine, les technologies
relatives aux soins de santé, leurs applications, et les questions sociales
connexes.

Par ailleurs, 1'¢laboration d’un bon programme d’études pose certains
proble¢mes, tout comme 'enseignement, du reste!4!, Considérons par exemple
I'enseignement de la génétique dans le contexte

* du programme envisagé, c’est-2-dire du programme-cadre imposé par les
ministéres provinciaux de 1"’Education;

* du programme prévu, C’est-3-dire des programmes et des plans de cours
établis par la commission ou le conseil scolaire, 1'école ou le professeur;

+ du programme enseigné, ¢’est-2-dire de la matitre présentée en classe et dans
les cahiers d’exercices;

 du programme gppris, ¢’est-3-dire des acquis scolaires, sur le plan
intellectuel et pratique.

Jusqu’a la neyvidéme année, les programmes d’études en hygidne et en
sciences ont peu 3 offrir, & I’heure actuelle, en ce qui a trait A 1a génétique
humaine ou aux rapports entre les génes et la santé. Par contre, dans les classes
supérieures, les nouveaux programmes de biologie commencent 2 tenir compte
des progres de la génétique, mais un grand nombre d’éléves quittent 1'école
avant la dixi¢me année ou choisissent de ne pas faire de biologie. En fait,
moins du quart des jeunes de 15 A 19 ans suivent des cours de biologie!42,

C’est dire que la majorité des €léves n'apprennent 2 peu pres rien de I'influence
qu’exercent les génes sur la santé et la maladie.

Dans I'ensemble, les objectifs des programmes provinciaux ou des
programmes-cadres des commissions ou conseils scolaires ne tiennent pas
compte d’importantes découvertes sur le réle de la génétique humaine dans la
santé. En théorie, les programmes d’éudes doivent étre mis 2 jour tous les cing
3 huit ans. Dans les faits, cet intervalle est plutdt de quinze ans. Le plus ancien
programme de biologie encore en usage — celui de la Saskatchewan — '
remonte 4 1971, il est cependant en cours de révision, Le plus récent — celui
de I’Ontario — a €1€ établi en 1987. Le savoir génétique et les questions
connexes relatives aux soins de santé évoluent si rapidement que les
programmes d’études qui n’ont pas €ié mis & jour récemment ne sauraient en
présenter une image exacte.

Dans le cas des cours supérieurs de biologie, les programmes-cadres actuels
englobent généralement les aspects théoriques de la génétique, comme les lois
de Mendel, 1a mitose, la méiose, la synthtse des protéines et 1a réplication de
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1"ADN. Les programmes d’études traitent rarement du concept de Ia prédis-
position génétique 2 la maladie, de certaines applications du savoir génétique
‘(comme dans le dépistage ou la consultation), ou encore des questions morales
et sociales que soul2ve la génétique. Il existe néanmoins des exceptions. Ainsi,
I"Ontario et le Manitoba ont des programmes d'études supérieures en biologie

< .qui, en plus d’étre excellents du point de vue de la tencur scientifique, traitent

¢ des conséquences pour la santé et des applications médicales. Dans ces deux
provinces, des généticiens médicaux ont d’ailleurs participé a 1'élaboration du
‘programme, :

Méme quand les aspects médicaux de la génétique figurent dans le
programme-cadre, les sujets peuvent ne pas éire compris dans le programme
prévu ou dans le programme enseigné. La préparation des cours se heurte au
mandque de manuels (hotamment de manuels canadiens) et de matériel didac-
tique satisfaisant, Etant donné 1'étroitesse du marché canadien des manuels
scolaires, les éditeurs ont tendance 2 réagir lentement aux changements sur-
venus au niveau des connaissances et des points de vue. Il se peut que les
nouveaux programmes de biologie de 1'Ontario et du Manitoba donnent lieu 2
1a publication de manuels de biologie canadiens qui traitent comme il convient
des questions génétiques. Le manque de manuels et de matériel didactique est
‘d’autant plus déplorable que le savoir génétique et les questions qu'il souléve
sont relativement nouveaux ¢t qu'il est peu probable que les enseignants alent
regu une formation systématique dans ce domaine. . :

Les professeurs de biologie indiquent qu’ils ne traitent pas habituellement
dans leurs cours des aspects médicaux et sociaux de la génétique parce qu'ils
n’ont pas les informations et les ressources nécessaires pour le faire!#,

. Toutefois, les enscignants s’intéressent A ces questions et il semble qu'il en soit
" de méme également pour les éldves!, T convient de noter que d’excellents
cours sont dispensés dans des régions ol les centres locaux de génétique
médicale founissent anx enseignants des ressources pédagogiques et des
- programmes de perfectionnement. Des contacts plus fréquents entre ensei-
gnanits et généticiens médicaux faciliteraient cependant 1'intégration de la
génétique aux programmes prévus et enseignésies,

, Pour que tous les €leves recoivent la formation requise, il faut que 1'ensei-
gnement des rudiments de la biologie humaine, de la génétique et de la santé

. commence A I'école primaire et fasse partic du programme de base au premier

cycle du secondaire.  Les cours devraient intégrer les aspects scientifiques et

. médicaux de la génétique; il faudrait également aborder avec les éleves les

choix sociaux et moraux qui découlent des applications de la génétique au

domaine de la santé,

L’enseignement reléve des provinces, mais, vu Ia rapidité des progrés
scientifiques, on risque de sacrifier efficacité et rapidité si on laisse chaque
province mettre ses programmes 2 jour séparément, Les enseignants et les
étudiants auraient tout 2 gagner si I’on confiait 2 un organisme national comme
la National Association for School Health le soin d’élaborer des programmes-
cadres & jour en biologie et en hygidne que chaque province pourrait ensuite
adapter. Les programmes d’¢tudes continueraient de relever de la compétence
des provinces, mais I’organisme central pourrait servir de centre de ressources
et obtenir le concours d’experts compétents dans le domaine de la santé pour
" préparer les cours, produire le matériel didactique et offrir des s€ances de
perfectionnement. Le Colldge canadien des généticiens médicaux pourrait en
outre donner 2 cet organisme central des conseils en mati¢re de programmes.
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L'enseignement de la génétique
humaine aux étudiants du premier
cycle améliorerait le niveau de
connaissances générales de

tous les étudiants en sciences.

Les directeurs des départements
de biologie devraient réévaluer
les programmes de premier cycle
et y apporter les modifications qui
s'imposent.

Des politiques judicieuses ne
peuvent étre mises en place
que si le public est informe.

Les ministéres fédéral et provin-
ciaux de la Santé et les organi-
sations non gouvernementales
pourraient jouer un plus grand
réle dans ia sensibilisation du
public.

L’enseignement universitaire

S'ils sont exposés aux concepts de la biologie moléculaire et de la génétique
humaine dans leurs études de premier cycle, il est possible que les diplémés en
sciences soient plus nombreux 2 s’orienter vers une carri¢re ou un domaine de
recherche dans une spécialité connexe. Ces concepts pourraient aussi étre utiles
au personnel de la santé, aux professeurs de sciences et aux entrepreneurs en
biotechnologic.

Les cours de biologie générale et de biologie moléculaire devraient mettre les
étudiants au courant des progrés du savoir et des technologies concernant la
cartographie du génome et les liens entre certains génes et les maladies. Les
programmes de biologie du premier cycle devraient aussi porter 2 1a connais-
sance des étudiants les débouchés qui s'ouvrent en biologie, dans I'industrie et
U'entreprise, et aborder les questions sociales connexes. Pour que ces objectifs
puissent étre réalisés, il serait bon de faire examiner les programmes par les
directeurs des départements de biologie et d'y apporter les changements qui
s'imposent.

La sensibilisation du public |

Les Canadiens auraient tout intér€t 3 obtenir des renseignements 2 jour sur les
questions de soins de santé qui intéressent leur bien-&re individuel; ils doivent
disposer des renseignements nécessaires pour mieux comprendre les questions
sociales et techniques que souldvent le sysiéme canadien de soins médicaux en
général et les technologies et services de médecine génétique en particulicr.
Dans une démocratie, 1'information du public constitue un rouage essentiel de
la prise de décision éclairée et fructueuse. I faut donc chercher toute sa vie
accroftre lés connaissances scientifiques de base acquises 2 1'école ou 2

_ 'eniversité et les mettre 3 jour.

1! existe divers moyens de sensibiliser le public aux questions de santé. Ces
moyens misent sur les compétences et les ressources des organismes publics,
des groupes d’intérét et des médias.

Prenons par exemple Ask Your Family Tree'¥. 1l s'agit d'un guide sur la
santé publi€ avec l'aide du gouvermnement. Composé d'instructions ct d’exer-
cices, ce guide permet de détecter les risques auxquels sont exposés les mem-

* bres actuels et futurs d’une famille, 1 aide A dresser ’arbre généalogique de

santé de trois générations et fournit des notions de base sur les maladies géné-
tiques et certains troubles génétiques communs. 11 cite également des sources
d’information complémentaires.

Dans 1'ensemble, toutefois, les ministéres fédéral ct provinciaux de la Santé
pourraient faire plus pour la sensibilisation du public. Iis ont les ressources et
I'expérience nécessaires pour offrir d’excelients programmes 2 cette fin.

Des associations professionnelles et des groupes d’intérét comme !’ Asso-
ciation médicale canadienne, le Collége canadien des généticiens médicaux et
diverses associations s’intéressant & une maladie en particulier ont eux aussi
d’importantes opinions & exprimer & propos des questions soulevées par le
savoir et les technologies génétiques. Ces organismes jouent un réle précicux
en fournissant les informations nécessaires 4 un débat public éclairé.
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1l y a encore du chemin 2 faire pour améliorer les communications, Dans

. I'ensemble, les Canadiens, tout comme les Britanniques et les Américains, ont

" yne culture scientifique insuffisante’#, La Soci€té royale du Canada lutte
.contre ce probléme en établissant et en promouvant des mécanismes visant 3

- . mieux informer le public A propos des questions scientifiques et technologi-

= ques'®. Toutefois, le public serait mieux sensibilisé aux questions touchant la
-génétique si le Collége canadien des généticiens médicaux accordait davantage
de priorité i V'information.

Le public a toujours manifesté un vif intérét pour le domaine des soins de
" santé. Quand les organismes gouvernementaux, les instituts de recherche, les
chercheurs ou.d'autres spécialistes préscntent 'information sur les maladies
génétiques de fagon intéressante et pertinente, les médias en parlent.

La formation des professionnels de la santé

Tant que la génétique n’occupera pas une plus grande place dans 1a formation
des professionnels de 1a santé, les Canadiens ne pourront profiter au maximum
de tous les avantages offerts par les techniques de diagnostic et de thérapie
connexes.

Il existe toute une gamme de secteurs, notamment les soins dentaires, la
diététique, 1a médecine, les soins infirmiers, la pharmacie, la thérapie de ré-
adaptation et I’assistance sociale, ol il est important de comprendre 1'impor-
tance de la prédisposition génétique 2 la maladie. Oren ce moment, 1a
génétique est mal intégrée A la formation des praticiens dans toutes ces
disciplines!®. Les associations provinciales et nationales, les organismes
d’agrément et les comités chargés des programmes d’études dans les diverses
professions de la santé pourraient aborder le probléme en réévaluant la place
qu’occupe I'enseignement de 1a génétique dans leur formation professionnelle,
en vue de modificr au besoin les programmes de formation, les objectifs et les
examens,

La forination des médecins

L’intégration des cours de génétique humaine aux programmes d’études des
facultés de médecine se trouve aujourd hui & un point critique. [...] La génétique
est une discipline médicale de base qui traite du développement biologique
humain et des changements qui se produisent dans ce domaine tout au long dec la
vie. Elle est donc particulitrement importante en épidémiologie et pour la
prévention des maladies. La technologie moléculaire a fourni & la génétique
humaine les outils qui permetiront de commencer & comprendre la maladie, dans
le cadre de sous-spécialités médicales, et ce, pour tous les groupes d’dges. Alors
que d'autres domaines commencent 3 utiliser cette technologie, 1a génétique
humaine peut fournir un paradigme central dans la formation des médecins. 15
(Traduction.)

La génétique est de plus en plus utilisée dans le diagnostic, la prévention et
le traitement d'un vaste éventail d’affections. Or un grand nombre d'écoles de
médccine ne préparent pas leurs étudiants comme elles le devraient 3 com-
prendre la révolution de la génétique humaine qui a pourtant des répercussions
dans tous les domaines de la médecine. Malgré des signes de progrés encou-
rageants, les questions de génétique ne sont pas encore bien intégrées a
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Encadré 24
L’enseignement de

Ia génétique dans

les facuités de médecine
en Amérique du Nord

Un groupe de travail de I’American Society of Human Genetics a trouvé que les
concepts de maladie génétique et d’avantage A tirer des technologies génétiques
n'gccupaient pas une place suffisante dans 1'enseignement de la médecine au
nivesu du premier cycle. 11 a également remarqué :

« un manque de ressources pédagogiques appropriées dans un grand nombre de
facultés de médecine;

« un manque d'intégration verticale de la génétique humaine tout au long des
quatre années de médecine;

« l'absence de formation obligatoire minimale en génétique humaine.

Le groupe de travail a donc vu la nécessité :

« d'enscigner aux étudiants comment aborder les probidmes cliniques sous
'angle de la génétique; ‘

« d'évaluer de fagon valable les connaissances en génétique des étudiants;

« de dresser une stratégie en vue d’améliorer ’enseignement de Ia génétique
humaine. :

La génétique n’a pas &€ bien intégrée A 'enseignement médical pour plusieurs
raisons, nolamment parce que :

« Les applications des sciences génétiques sont relativement récentes et con-
tinuent d’évoluer.

+ Les décideurs n’ont pas suffisamment conscience de I'importance des nou-
velles connaissances et des nouvelles technologies en biologie moléculaire
pour la compréhension et le traitement des maladies.

+ Vu les progres rapides de nombreux autres aspects des connaissances et tech-
nologies médicales, il est difficile de tout caser dans les programmes d’études.

+ Lorsqu'ils établissent les programmes d’études ou qu'ils enseignent, les profes-
seurs de médecine mettent I'accent sur ce qui leur paraft important. Or, la plu-
part d’entre eux ont &¢ formés avant !'explosion récente du savoir génétique.

« 1 est rare de trouver des enseignants qui aient regu une formation poussée en
génétique médicale.
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_I'enseignement médical, que ce soit au niveau du premier cycle, de la
 gpécialisation ou de la formation continue!52,

En 1985, un sondage effectué aupres du corps professoral a permis d'obtenir
'des données sur 119 des 140 facultés de médecine d’ Amérique du Nord!%,

. Dans 47 p. 100 d’entre elles, les professcurs considéraient que 1’enseignement
de 1a génétique humaine était inexistant ou superficiel. Dans 52 p. 100 des

. facultés, I'enseignement de 1a génétique humaine relevait du département de
pédiatrie. Les cours de génétique humaine dispensés portaient principalement
“sur la cytogénétique, Ies lois de 1'hérédité mendéliennes et la génétique clinique.
Dans de nombreuses faculiés, les principes scientifiques de la génétique
n’étaient pas abordés du tout, et l¢ gine était considéré davantage comme une
unité d’hérédité dans le sens mendélien que comme une molécule d’information
complexe. Voild une perspective importante, mais limitée, de la place de la

. génétique dans Ie domaine de la santé, qui ne jette pas les bases nécessaires 3
une formation continue.

- Un groupe de travail formé par 1’ American Society of Human Genetics a

- examiné et cherché 2 résoudre les problémes de I'enseignement de la génétique
" dans les facultés de médecine'™4, L’encadré 24 présente quelques conclusions

" importantes de cette étude.

La mission des professeurs de médecine n’a pas changé depuis plus d'un
sitcle : I'objectif primordial demeure toujours de former des médecins
compétents et compatissants. Reste 3 savoir comment enseigner aux jeunes
médecins certains modes de réflexion 2 propos de 1a santé et de 1a maladie,
comment leur faire assimiler un vaste ensemble de données et comment les
préparer A continuer de se perfectionner toute leur vie, tout en conservant 2 1a
médecine toute son humanité. Telle est 1a grande difficulté. Or ce probléme se
trouve aujourd'hui aggravé par la prolifération des connaissances que les
médecins doivent acquérir.

La génétique médicale peut étre imégrée aux programmes d'études de trois
fagons différentes :

« comme science fondamentale qui sous-tend tous les aspects de la santé et des
soins de santé, et dans laquellc on met I’accent sur 1a fonction du géne
comme molécule complexe d’information;

+ comme matidre d’un cours de génétique médicale, dont les sujets iraient de
la science fondamentale de la génétique aux questions morales et juridiques,
en passant par le rfle de la variation génétique dans la santé et la maladie,
et par la génétique médicale clinique;

« comme partie intégrante de tous les autres cours : biochimie, cytobiologie,
cardiologie, neurologie, etc.

Par ailleurs, comme les nouvelles technologies médicales, dont les
technologies génétiques, souldvent des problémes d’éthique et font nafire la
crainte d’abus possibles, les cours de déontologie médicale devraient étre
congus de fagon A aider les médecins 3 aborder les probl®mes de génétique
connexes.

En fin de compte, 1'objectif est d’offrir aux émdiants un cadre conceptuel
d’ensemble sur les mécanismes et des applications génétiques, afin de les
amener & penser dans une «optique génétique». L’enseignement de la médecine
peut prendre plusieurs formes : cours magistraux ou structurés, travaux dirigés
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Le Collége royal des médecins et .
chirurgiens reconnait maintenant
la génétique médicale comme
spécialité.

La génétique pourrait étre mieux
intégrée aux autres programmes
de spécialisation.

Les médecins de famille en

. particulier devraient se tenir au
_ courant des progrés de la
génétique.

et formation axée sur I’étude de cas. La génétique peut étre incorporée & toutes
ces formes d’enseignement!ss,

Les enseignants ont eux aussi besoin d’aide pour se tenir au courant des
progrés de la génétique. Le Canada pourrait ainsi tirer parti du programme qu’a
mis sur pied 1' American Socicty of Human Genetics (ASHG), avec 'aide de
ses membres canadiens, pour évaluer I’enseignement de la génétique humaine et
contribuer 2 'améliorer. Ce programme vise 2 offrir des ressources pédago-
giques, A aider les membres de I’ ASHG a parfaire leurs méthodes d’enseigne-
ment, ainsi qu’a stimuler 'évaluation de 1’enseignement et de I’apprentissage en
génétique humaine!’é, La mise au point de matériel didactique est d'ailleurs
une priorité : manuels, monographies, diapositives, bandes vidéo et érudes de
cas pour les discussions en petits groupes sont autant de ressources dont on aura
besoin, On considere qu'il faut également accorder la priorité A 1'établissement
d’un organisme central chargé de fournir des renseignements sur les ressources

disponibles.

Le groupe de travail de I'ASHG qui a fait un bilan de I'enseignement médi-
cal en Amérigue du Nord a conclu que les questions d’examen destinées 2
évaluer les connaissances génétiques des étudiants en médecine n’évaluaient en
fait qu'un niveau d’apprentissage rudimentaire. Le groupe de travail a donc
recommandé que I’on dresse une liste satisfaisante de questions et de
réponses!¥’,

L’avancement du savoir génétique a aussi des incidences sur les études
supérieures en médecine. Ce n’est que récemment que le Colidge royal des
médecins et chirurgiens du Canada a reconnu la génétique médicale comme
spécialité. Le nouveau programme de spécialisation devrait donc permettre de
former un plus grand nombre de personnes capables de fournir des soins en
génétique et de sensibiliser les autres professionnels de la santé A 1'importance
de la génétique médicale. Ceci devrait en retour entrafner une meilleure
intégration de la génétique A 1a prestation générale de soins de santé.

Comme dans V’enseignement médical de premier cycle, il importe que le réle
de la génétique en médecine ne soit pas considéré comme 1’apanage des géné-
ticiens médicaux. Une évaluation des objectifs et des examens établis par le
Collge royal pour les diverses spécialités démontre que la génétique joue un
rdie insuffisant dans les programmes des autres spécialités pertinentes!ss,
Habituellement, dans les examens de spécialisation, les questions sur la géné-
tique portent surtout sur les affections classiques rares et sur leur diagnostic.
Dans I'ensemble, les examens ne tiennent pas compte des progres de 1a science
et des connaissances génétiques, ni des liens entre la génétique et les maladies
communes et leur prévention. La génétique pourrait &tre mieux intégrée aux
différents programmes de spécialisation si chaque comité de spécialité du
Coll¢ge royal consultait un généticien médical familier avec la discipline en
question. Ces comités devraient en outre tenir compte de 1'état actuel des
connaissances génétiques et des applications connexes dans 1'établissement des
objectifs et 1a rédaction des examens.

11 est par ailleurs important que le Collége des médecins de famille du
Canada int2gre les connaissances et les services génétiques dans ses objectifs et
ses examens. Le médecin de famille est, pour la plupart des Canadiens, le
premier point de contact avec le monde médical et les progrés de la génétique
ont des incidences cliniques importantes dans I'exercice de sa profession.
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Les progrés rapides du savoir et des technologies médicales rendent de plus
en plus nécessaire la formation continue des médecins. Le maintien du niveau
de compétence des médecins est une priorité de plus en plus grande pour une
variété d’organismes d’agrément et de réglementation professionnelle. Jusqu'a
présent, la génétique médicale n’a guere eu d’importance aux yeux des méde-
cins qui désirent suivre des cours de formation continue ou pour les groupes qui
offrent ce genre de programme. Cela tient probablement au fait qu’ils ne
saisissent pas enti¢rement Ia portée clinique des connaissances génétiques. Les
médecins s'intéressent surtout aux cours de formation continue qui, 2 leur avis,
ont des applications pratiques dans leur cabinet.

¢ Bien que nous connaissions mieux I'influence des génes sur les maladies,

© nous ne sommes pas encore pleinement en mesure d'utiliser les technologies

- connexes comme outils de diagnostic ou de thérapie. Le nombre d’applications
* augmente pourtant. Les effets de 1a croissance rapide du savoir et des techno-
ogies génétiques méritent de recevoir une plus grande priorité dans la forma-
tion permanente des médecins. Comme aux autres niveaux d'enseignement, le
savoir génétique et ses applications devraient étre incorporés aux programmes
d'éducation permanente dans les diverses spécialités et sur les différentes
maladies, plutdt que de faire I'objet de cours de génétique distincts.

Pour que ces changements se produisent et que la génétique humnaine soit
intégrée A tous les aspects de 1'enseignement médical, il faudra créer des liens
solides entre les professeurs de génétique médicale, les doyens, les directeurs et
. les comités chargés des programmes d’études dans les facultés de médecine.

- Le Coll2ge canadien des généticiens médicaux, 1’ Association des facultés de
médecine du Canada et I’ American Society of Human Genetics ont, eux aussi,
un important rfle-2 jouer. Ils peuvent en effet contribuer av processus en

_ disccmant les problémes et en recommandant des changements appropriés.

IIs pourraient également aider 2 fixer les objectifs des programmes, & mettre

au point le matériel didactique et A préparer les questions d’examen.

La formation de conseillers génétiques

Les conseillers génétiques sont des membres importants de 1'équipe nécessaire
~ pour assurer une prestation efficace des services de santé génétiques. Bien

qu’on ait de plus en plus besoin de conseillers génétiques, 1'université McGill

demeure la seule université canadienne 2 offrir un programme en la matidre;

* or elle forme moins de 10 conseillers par an. Les centres de génétique agréés
devraient donc envisager d’offtir d’autres programmes de formation, et les
gouvemements provinciaux devraient quant 3 eux envisager de financer ces

- programmes.
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a génétique moléculaire nous offre de nouveaux outils de recherche sur les
mécanismes de la santé et de 1a maladie's®. En plus d’avoir des applica-
tions possibles dans le domaine des services de santé, ces technologics
pourraient favoriser 1'essor dune biotechnologie de calibre international au
“:Canada. Toutefois, pour pouvoir tirer profit de ces technologies, il faudra,

* pendant longtemps encore, consacrer des efforts importants 2 la recherche tant
- sur la scéne nationale que sur la scéne intemationale.

+~  Les chercheurs canadiens ont une contribiition & apporter dans de nombreux
- domaines. Ils pourraicnt notamment :

- » améliorer les méthodes de clonage et de séquengage de 1'ADN et la capacité

" de traitement informatique des données sur les séquences;

~« partciper aux efforts internationaux de cartographie et de séquengage du

- génome humain et d’autres génomes; _

- » établir le rOle physiologique de certains g&nes humains et 1a signification
des séquences d’ ADN non codantes entre les génes;

» metire en corrélation les génes et leur expression;

« ¢lucider les processus biologiques fondamentaux de la santé et de la maladie;

+ établir le degré de variation génétique qui existe au sein de 1a population
canadienne et 1'origine de cette variation, et €ludier la présence de groupes

3 de genes dans certaines sous-populations;

. » mettre au point des technologies de diagnostic et de traitement pour

' certaines maladies et mutations génétiques;

.= faire de la recherche sur 'identification des mutagenes et la Jutte contre ces

agents.

Les Canadiens devfaient participer aux recherches génétiques, et ce, pour des

- raisons bien précises. D’abord, sous I'effet des modes d’immigration et de
peuplement, certaines maladies et mutations sont plus fréquentes dans certaines
régions du pays et dans certains segments de la population. I faut donc
faire des recherches pour déceler ces mutations et trouver des solutions aux

- probleémes médicaux qui touchent particuli¢rement la population canadienne.

Par ailleurs, le Canada pourrait profiter des débouchés qu’ouvriront les
technologies génétiques au pays et 3 1’étranger, et ce, aussi bien dans le
domaine de la santé et de la biotechnologie que sur le plan commercial.

" La science «lourde» et la science «légére»

La cartographie des génes humains et le séquengage du génome relévent de la

- science «lourde». Outre 1a coopération intemationale et des travaux appro-
fondis, celle-ci exige beaucoup de temps et d’argent. Plus les travaux de
cartographie et de séquengage s’accéléreront, plus il deviendra difficile d'avoir

- acces aux données les plus récentes. Toutefois, plusieurs pays participent
actuellement 2 Ia mise sur pied de HUGO (Human Genome Organization),
I’organisme international qui sera chargé de coordonner les travaux de
cartographie du génome humain et les renseignements 2 ce sujet. HUGO
contribuera aux efforts internationaux :

. * en offrant des syst¢émes communs qui faciliteront le transfert de données

entre les pays;
-« en uniformisant les modes de présentation des travaux;
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Le Canada a fait d'importantes
contributions & la recherche
génétique.

. Un réseau sur {a génétique des
maladies humaines a été établi
dans le cadre du Programme des
réseaux de centres d'excellence.

Linsuffisance du financement
ralentit ia résolution d'importants
problémes de santé.

 en aidant A recueillir, 3 stocker et & distribuer les clones d’ADN et les lignées
cellulaires humaines.

L'organisation et le financement de la cartographie et du séquengage du
génome ont suscité de vifs débats aux Etats-Unis, au Japon, en Angleterre et en
France!®®, Ces grands projets scientifiques fournissent certes des renseigne-
ments importants, Certains craignent néanmoins qu’ils ne soient financés aux
dépens des petits projets de recherche indépendants. De nouvelles démarches,
dont la cartographie de points précis de 1a séquence, appelés STS (sequence-
tagged sites), permettent cependant aux «petits» comme aux «grands» inter-
venants de participer également aux travaux de cartographie.

La participation canadienne

Le Canada a grandement contribué aux recherches génétiques, notamment ¢n
définissant le rdle de certains génes ainsi que les rapports entre les génes et les
maladies, et en mettant au point des technologies efficaces de dépistage et de
traitement des maladies génétiques. La cartographie du génome se fait princi-
palement aux Etats-Unis, au Japon et en Europe, mais les chercheurs canadiens
ont joué un rle important dans ces travaux internationaux et ils continueront de
le faire. Les Canadiens ne s'adonnent pas & de grands programmes de carto-
graphie et de séquengage, mais plutdt & des recherches sur les parties de I'’ADN
pour lesquelles on rencontre trés souvent des mutations dans la population
canadienne. Les études effectuées au Canada sur des familles od se manifestent
certaines maladies génétiques ont fourni des données utiles. Le Canada posséde
en effet d’excellentes équipes de chercheurs et des centres de recherches
réputés; il dispose aussi de compétences exceptionnelles dans ’emmagasinage
et I'analyse des données. Les chercheurs canadiens poursuivent d’ailleurs
actuellement des travaux d'avant-garde sur de graves maladies comme la
myopathie de Duchenne, 1a mucoviscidose, ’hypercholestérolémie et 1a chorée
de Huntington'é!,

Le gouvernement canadien a récemment reconnu I'importance des recherches
en génétique humaine au Canada en créant un réseau appelé «Base génétique
des maladies humaines : innovations dans les soins de santé», dans le cadre de
son Programme national des réseaux de centres d’excellence!6?,

L’insuffisance du financement

Malgré 1'apport de nouveaux crédits au Programme des réseaux de centres
d’excellence, dont 17 millions de dollars sur une période de quatre ans pour la
recherche génétique, la recherche médicale manque constamment de fonds au
Canada'®, Que ce soit en valeur absolue, en pourcentage du produit national
brut ou par habitant, les crédits affectés a la recherche médicale au Canada sont
sensiblement inférieurs A ceux que d’autres pays développés allouent & cette
fin'¥, Ce manque de fonds nuit plus particuli¢rement aux nouveaux domaines
de recherche, aux chercheurs en début de carridre, ainsi qu’aux recherches :
nécessitant des technologies ou des équipements perfectionnés. La rechercheen |
génétique moléculaire est vulnérable sur ces trois tableaux. Ces contraintes
financieres freinent le progrés enregisiré dans la résolution de graves problemes
médicaux.
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_ En 1988-1989, environ 400 millions de dollars ont &té affectés A la recherche
. cn sciences de la santé au Canada!®, Ce montant comprend les fonds prove-
nant des gouvernements fédéral et provinciaux, d’organismes bénévoles et de
fondations. On ne sait pas A combien s’élévent les fonds fournis par le secteur
privé, mais ils pourraient représenter un pourcentage additionnel de 10 p. 100
-de cette somme. Le Conseil de recherches médicales (CRM) est 1a principale
source de financement des recherches médicales au Canada : en 1988-1989, il a
- fourni 190 millions de dollars, soit 48 p. 100 du total.

- La proportion des crédits de recherche alloués 2 la recherche génétique au Au Canada, la proportion des
-, Canada est modeste, mais il est difficile d'en déterminer le montant exact. crédits de recherche alloués
- Dans le cas du CRM, cette difficulté tient 2 ce qu'une grande partie des fonds a la génétique est modeste.

- en question sont attribués par 1'intermédiaire de comités du CRM autres que les
~ comités de génétique ou de biologie moléculaire et de biochimie. En 1988-

- 1989, le comité de génétique a approuvé des subventions totalisant 3,8 millions
.- de dollars (3,5 p. 100 de toutes les subventions de recherche), tandis que le

.- comité de biologie moléculaire et de biochimie a approuvé des subventions de
16,2 millions de dollars (12,5 p. 100 du total des subventions). Au cours des
cing demidres années, les crédits affectés 2 la recherche en biologie moléculaire
et en génétique ont 1égérement augmentéiss,

Le CRM attribue des fonds aux chercheurs en fonction de leurs réalisations La recherche fondamentale et
antérieures et des mérites de leurs projets de recherche, 1l vise rarement des la recherche dirigée sont toutes
. sujets de recherche précis. 1l est important de continuer 2 faire de la recherche deux nécessaires.

. fondamentale, car celle-ci a & A I'origine de grands progrs en médecine.
Toutefois, il existe également un besoin légitime de recherche dirigée; certains
. domaines de la recherche en génétique méritent du reste de faire ’objet de
projets dirigés.

. Enfin, des formules innovatrices, dont les subventions et les programmes de
groupe et les réseaux de recherche, favorisent 1'établissement d’équipes de

chercheurs et 1a coordination des recherches multidisciplinaires et

~ multitechnologiques.

La recherche en biotechnologie dans le secteur privé

En 1986, 52 entreprises de biotechnologie, soit 30 p. 100 de toutes les
entreprises canadiennes actives en biotechnologie, ont réalisé des travaux de
recherche et de développement dans le domaine de la santé!67.

‘Depuis 1'adoption du projet de loi C-22, on investit maintenant davantage au
Canada dans un domaine connexe : la recherche et développement dans le
domaine des médicaments. Ainsi en 1988, 57 entreprises de médicaments
brevetés ont déclaré avoir dépensé 164,5 millions de dollars pour l1a R-Di¢%, Le
- gros de la recherche faisait intervenir des universités, des facultés de médecine,
. des équipes de recherche et des réseaux. Un sondage réalisé par 1'Association
. canadienne de 'industrie du médicament auprds de 47 de ses membres a révélé
. que les investissements pour des fins de R-D étaient passés de 4,9 p. 100 du
chiffre d'affaires en 1987 2 6,4 p. 100 en 1988. L’industrie se fixe un objectif
de 8 p. 100 d’ici 1991 et de 10 p. 100 d’ici 1996, '
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Peu d’entreprises privées par-
ticipent & la recherche sur le
diagnostic ou le traitement des
maladies génétiques.

Plusieurs raisons expliquent la
faible participation du secteur
privé & la recherche.

Divers mécanismes permettraient
d'améliorer la participation du
secteur privé.

Des lignes directrices sur la
recherche devraient étre
largement diffusées et adoptées.

Toutefois, des 30 entreprises de biotechnologie qui ont répondu 2 un sondage
ceffectué par le Conseil des sciences en 1989, moins d'une dizaine s’occupaient
activement de la mise au point de produits de diagnostic ou de traitement de
maladies génétiques!™. Les quelques entreprises actives en ce domaine
s'intéressaient aux affections monogéniques et multifactorielles communes,
notamment la mucoviscidose, les thalassémies, la myopathie, I'hémophilie, le
nanisme, la démence, le cancer et les maladies cardio-vasculaires. Ce sont de
grandes multinationales qui effectuent le gros de la recherche sur les médica-
ments contre ces maladies. Cela s’explique par les délais (de 9 2 12 ans) et les
investissements (cnviron 200 millions de dollars) qu’exige la mise au point d’un
nouveau médicament!”!,

Les cntreprises ont invoqué diverses raisons pour expliquer le taux relative-
ment faible de travaux de recherche effectués par le secteur privé surle
diagnostic et le traitement des maladies génétiques. En voici quelques-unes :

* le manque de fonds, notamment le mangue de capital de risque;

* 1’état rudimentaire des connaissances scientifiques sur les liens entre les
génes et les maladics;

« Vinsuffisance de la protection des brevets;

+ l'incertitude quant aux changements possibles de la réglementation qui
pourraient viser les produits de diagnostic et de traitement;

« P'incertitude quant & la demandc du marché;

» les inquiétudes possibles du public A propos des questions morales soulevées
par les technologies génétiques.

Les entreprises de biotechnologie ont cité des mécanismes qui, 2 leur avis,
permettraient de stimuler la recherche dans le secteur privé, Venaient en téte
de liste les crédits d’impdt pour les investisseurs, les crédits d'imp6t pour les
entreprises, I’augmentation du financement direct ct 1’amélioration de la
protection des brevets. Une partie de la solution consisterait A faire en sorte
que, dans les universités, les étudiants en sciences regoivent une meilleure
formation dans le domaine des affaires et de I’entreprencuriat. 11 faudrait par
ailleurs offtir aux chercheurs et aux petites entreprises qui démarrent une aide
plus substantielle dans les domaines de la commercialisation, du financement et
de la gestion. f

L'augmentation des recherches financées par I’Etat permettrait de mieux
établir les liens entre les genes et les maladies et ouvrirait 1a voie 3 1a partici-
pation du secteur privé. 11 faudrait aussi consacrer des efforts 2 la prospection
et A I'expansion des marchés et, en particulier, sensibiliser les pouvoirs publics, |
les médecins et les individus aux avantages éventuels du diagnostic et de la
thérapie génétiques. S'il existe un marché et que les connaissances scienti-
fiques de base sont accessibles, le secteur privé mettra au point des produits
valables.

Des lignes directrices sur la recherche

Pour faire en sorte que les projets de recherche proposés tiennent compte des
considérations de sécurité et d’éthique et ne posent pas de risques aux sujets
humains ou & I’environnement, il convient de prendre certaines précautions,
comme la sensibilisation aux probleémes, la tenue de débats et 1’adoption de
lignes directrices et de modalités d’évaluation. Au Canada, on dispose de
lignes directrices sur 'emploi de la technologie de I’ADN recombinant et de
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lignes directrices du CRM concernant 1a recherche sur des sujets humains et la
recherche sur la thérapie génique somatique!™, Les chercheurs financés par le
CRM sont les seuls & &tre tenus de suivre les lignes directrices du CRM, mais
d’autres organismes de financement de la recherche tels que le Conseil de
recherches en sciences naturelles et en génie et les comités de recherche et
d’éthique de certains hOpitaux ont décidé de les adopter. 1l serait bon que tous
les chercheurs qui travaillent dans ces domaines fassent de méme.

Les lignes directrices existantes reflétent une prise de conscience des dangers
que la recherche génétique pourrait faire courir A 1'étre humain. Chercheurs et
décideurs reconnaissent qu'il faudra continuer de formuler des lignes directrices
et, au besoin, des rRglements A mesure qu'évoluera la recherche en génétique
humaine. Le nouveau Conseil national de la bioéthique en recherche chez les
sujets humains aidera 2 favoriser la mise en place de modalités cfficaces
d’évaluation et I'adoption de lignes directrices et de protocoles judicieux en
matiere de recherche médicale au Canada.
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Notre rapport expose le réle important que jouent les génes dans la bonne ou

- 1a mauvaise santé des Canadiens et fait ressortir un certain nombre de questions
et dc probidmes que soulévent I'utilisation du savoir et de la technologie géné-
tiques. 1I laisse également entrevoir des perspectives d'avenir, Le Conseil des
sciences estime que les connaissances génétiques actuelles peuvent servir a
améliorer les services de santé et qu’elies doivent le faire. Le Conscil est aussi
d’avis qu’une meilleure compréhension du rdle des génes dans la santé et la
maladie exercera une grande influence sur la prévention et le traitement des
maladies.

11 importe de bien planifier et d’agir d&¢s maintenant pour mieux intégrer la
génétique aux services de santé. C'est la planification qui nous permettra de
profiter des bienfaits du savoir et des technologies génétiques et d’éviter les
problémes éventuels. Les buts et initiatives dont fait état le premier chapitre du
rapport constituent un cadre dans lequel peuvent étre mis au point et offerts des
services génétiques efficaces et conformes 2 la morale. C'est maintenant au -
lecteur qu’il incombe d'agir, qu'il soit décideur, planificateur, médecin ou
patient. Nous devons tous faire notre part pour veiller 2 ce que le systéme
canadien de soins de santé, tout en évoluant, continue d'étre le reflet de 1’esprit
humanitaire de notre société,
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ANNEXE 1

Rudiments de

génétique : ADN,
genes et chromosomes

L'organisation, la structure et la fonction des cellules sont régies par le
matériel génétique contenu dans le noyau des ceflules. Ce matériel génétique
consiste en molécules d’acide désoxyribonucléique (ADN), qui constituent,
en quelque sorte, une encyclopédie de I'information génétique.

Les molécules d’ADN sont constituées de chafnes de nucléotides formant
une double hélice, Ces chafnes sont composées de séquences de quatre bases
azotées, Les deux brins de molécules d’ ADN sont reliés par de faibles liens
entre les bases.

Chez 1'étre humain, I’ADN est organisé en 23 paires de chromosomes.
Dans chaque paire, un chromosome provient du pére, et 1'autre, de 1a mere.
A T'exception de la paire de chromosomes sexuels, les deux chromosomes
d'une paire se ressemblent et possédent 1a méme séquence de genes.

Un géne est un segment particulier d'une molécule d'ADN qui code
spécifiquement la synthése de diverses protéines. On estime que, dans
V’esptce humaine, le nombre de génes situés le long des chromosomes
s'éleve entre 50 000 et 100 000.

C’est la séquence linéaire des nucléotides qui fournit les instructions codées
pour la synthese des protéines. Le nombre de paires de nucléotides dans un .
géne peut varier de 2 000 2 2 000 000.

Hn'y aquela3p. 100 de I'ADN qui code la synthése des protéines. On
ne sait pas trop 2 quoi sert le reste de I’ADN, mais parmi les autres fonctions
de I’ADN figurent la copie et 1a transcription de I'information génétique et
I'activation et 1a désactivation des génes.

Le message génétique qui se trouve dans I’ADN est transmis du noyau au
protoplasme de 1a cellule, on la protéine est fabriquée. Quand la protéine est -
formée, on dit que le message génétique s'est «exprimé».

Le génome est I'ensemble de I'ADN d'un individu. 11 est normalement le
méme dans le noyau de toutes les cellules du corps humain,

Lors de la reproduction sexuelle, I' ADN se divise, chaque parent procurant 3
I'enfant la moitié de ses geénes, par la voie de I'ceuf ou du sperme. La
division cellulaire fournit de nombreuses occasions d’échanges dans les
séquences nucléotidiques, Ces échanges sont 1'une des causcs des mutations.
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ANNEXE 2

- Les technologies de
PADN recombinant

Les technologies de 1' ADN recombinant reposent sur le clivage de I'ADN en
fragments, sur la construction de molécules d'ADN recombinant, sur la
multiplication (clonage) de I’ ADN et sur 1a séparation et la visualisation des
fragments de I'ADN,

+ C’est la découverte des endonucléases de restriction, enzymes produits
naturellement par les bactéries, qui a rendu possible le clivage de I'ADN en
fragments. La fonction des enzymes est de reconnaitre des séquences
nucléotidiques données dans 1a molécule d’ADN et de produire des
fragments de longueurs variées en coupant I’ADN 2 des sites spécifiques.
Chaque enzyme de restriction — on en a identifié plus de 400 jusqu’a
présent — produit des fragments caractéristiques. En outre, vu la variabilité
naturelle de I’ADN, 1a longueur de fragments donnés peut varier d'un
individu 2 un autre. C’est ce qu'on appelle le polymorphisme de la longueur
des fragments de restriction.

« 11 existe divers moyens de séparer les fragments d'ADN d’un individu aux
fins d’analyse. Vu la variation de longueur des fragments, on peut, par
exemple, utiliser 1'électrophorese en gel pour révéler des configurations
caractéristiques.

» L'appariement des bases permet de recombiner des fragments d'ADN
monocaténaire par le couplage de bases complémentaires.

* On peut copier un fragment donné & des milliers (voire des millions)
d’exemplaires en insérant le fragment dans I'ADN d'organismes
unicellulaires comme des bactéries, des virus ou des levures, puis en faisant .
croftre les organismes en question dans une culture. On peut également avoir
recours 2 la réaction en chaine de la polymérase pour produire un nombre
illimité de copies de certains petits segments d’ ADN.

Les technologies de 1’ ADN recombinant trouvent de nombreuses applications
dans le diagnostic des maladies et le dépistage des individus porteurs. On peut
y avoir recours pour analyser 1' ADN d'un individu en vue d'établir l1a présence
ou I’absence d'une mutation connue, ou pour repérer et identifier les génes 3
P'origine de certaines maladies monogéniques ou multifactoriclles. Elles
peuvent également servir 3 constituer des génothéques de fragments d’ ADN
clonés et contribuer 2 1a cartographie et au séquengage des génes.

Pour trouver dans 1'ADN une mutation connue, on se sert d’une sonde,
¢'est-2-dire d’une séquence d’ADN obtenue par clonage, dénaturée (réduite 2
un seul brin) et marquée par un radio-isotope ou une biotine. On 1'utilise pour
déiccter la séquence homologue d’une mutation connue. On emploie alors la
technique du transfert de Southern pour séparer par €lectrophortse des
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fragments d' ADN monocaténaires et les transférer sur une membrane de
nitrocellulose, On ajoute du matériau-sonde, qui s’apparie sur la membrane aux
séquences d'ADN complémentaires. L’ADN qui ne s’apparie pas peut étre
éliminé par ringage. Le matériau-sonde permet de visualiser les hybrides
sonde-fragment. A titre d'exemple, une pellicule radiographique placée sur la
membrane aura des bandes plus foncées 12 ol il y a eu hybridation de I'’ADN et
de 1a sonde marquée au radio-isotope.

Quand on ne sait pas quelle mutation en particulier cause une maladie, on
peut se servir du polymorphisme de la longueur des fragments de restriction -
pour comparer I' ADN des sujets malades 2 celui de sujets sains. 11 est possible
que le géne causant ]a maladie soit associé 2 un polymorphisme donné, En
établissant de tels liens, on contribuera 2 repérer les génes qui causent certaines
maladies et & mettre au point des marqueurs génétiques.

On trouvera dans les publications énumérées ci-dessous des descriptibns plus
détaillées des technologies de I' ADN recombinant et de leurs applications.

SOURCES : H.D. Banta, Developments in Human Genetic Testing, vol. 5 de 1a collection
«Anticipating and Assessing Health Care Technology» (Dordrecht, Kluwer Academic Publishers,
1988), 89-100.

N.A. Holtzman, Proceed with Caution (Baltimore, Johns Hopkins University Press, 1989), 57-87.
K B. Mullis, «The Unusual Origin of the Polymerase Chain Reaction», Scientific American 262,
avril 1990, 56-65.

D. Suzuki et P. Knudtson, Generhics (Toronto, Stoddart, 1988), 114-140.

R. Williamson, «Molecular-Biclogy in Relation to Medical Genetics», dens Principles and
Practice of Medical Genetics, éd. par A.EH. Emery et D.L. Rimoin (Londres, Churchill
Livingsione, 1983), 16-23.
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- 11 existe des programmes de dépistage génétique dans toutes les provinces et
- tous les territoires. Il est donc possible d'avoir recours au savoir et & la

- technologie génétiques dans le cadre du systéme canadien de soins de santé
- pour prévenir et traiter les maladies.

Le Canada a été€ A I'avant-garde dans Ia mise au point, 1'évaluation et la
. prestation de programmes de dépistage génétique. Le systtme de santé du
. Québec, par exemple, a €€ le premier dans le monde 2 offrir un service

- universel de dépistage de I'hyperthyroidie congénitale.

Le dépistage génétique remplit trois buts :

1) permettre 1a détection, le diagnostic et le traitement précoces de la maladie
(objectif principal);

2) offrir aux personnes susceptibles d’avoir des enfants souffrant de troubles
: génétiques graves des options en matidre de reproduction;

3) faciliter les recherches cliniques et épidémiologiques.

11 convient d’évaluer les programmes de dépistage avec le plus grand soin.

.. La décision d’offrir tel ou tel programme de dépistage doit reposer sur des
considérations comme 1'incidence de 1a maladie et ses effets sur la santé, ainsi
- que le coft et 1'efficacité du programme de dépistage et des traitements

~ ultéricurs. Avant d’étre intégrés aux services de santé du Canada, tous les
programmes de dépistage font I'objet d’une étude-pilote qui vise 2 en &valuer
V'efficacité. Les programmes de dépistage doivent étre offerts au sein d’une
gamme de services génétiques qui comprennent le diagnostic, la consultation et
le traitement.

A I'heure actuelle, il n'existe de programme de dépistage que pour un
nombre limité de maladies. Ce nombre ira cependant en augmentant, avec
T'amélioration des technologies de dépistage et de diagnostic des maladies
génétiques et 1’élargissement de 1'éventail d’options de prévention et de
. traitement efficaces des maladies génétiques.

La majorité des programmes de dépistage présentement offerts au Canada
s’adressent aux nouveau-nés. Il existe par ailleurs quelques programmes qui
. visent & détecter, dans certaines populations 2 risque, les porteurs adolescents ou
adultes de certaines maladies récessives graves.

11 n’existe pour le moment au Canada aucun programme qui permette de

dépister les sujets atteints de maladies multifactorielles ou prédisposés A ces
" maladies. Tl n’existe pas non plus, en milieu de travail, de programme qui
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Les programmes de
dépistage génétique
au Canada
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Tableau 1
Programimes de dépistage
néonatal, par province

permette de dépister chez les candidats 3 ’emploi la prédisposition généiique
2 la maladie, ou de découvrir chez les employés, a1'aide de contréles pério-
diques, I'apparition de mutations ou de maladies causées par 1’exposition 2
certains facteurs liés au milieu de travail.

Le dépistage néonatal et les services connexes

Les programmes de dépistage néonatal servent essentiellement 2 diagnostiquer
les maladies dans les meilleurs délais, afin de permettre aux médecins d'inter-
venir 3-temps et de fournir un meilleur pronostic. Ce genre de programme
varie d'une province 3 1'autre. Le tableau 1 décrit les programmes de dépistage
néonatal offerts au Canadaj; le tableau 2, lui, indique 1'emplacement des labora-
toires de dépistage et des centres de soins post-hospitaliers. Il existe également
des tests de dépistage pour un certain nombre d’autres maladies, mais ils ne
sont pas offerts 4 un grand nombre de personnes, car on s’interroge sur leurs
avantages et sur leur rentabilité.

Les services de dépistage néonatal sont assurés par les ministdres provincigux et territorigux
de 1a Santé. Dans le cas dos nouveau-nés des Territoires du Nord-Ouest et du Yukon, les
services de dépistage et de soins ultérieurs sont offerts dans la province la plus rapprochée,
soit la Colombie-Britannique, 1’ Alberts, le Manitoba ou le Québec, Les tests effectuds varient
d’une province & une autre. La participation aux programmes de dépistage néonatal est
facultative. Dans toutes les provinces et tous les temitoires, les parents ont 13 possibilité de
refuser ce service.

C.-B. ALB.SASK. MAN. ONT. QC N.-B. N.E. 1.P-E. T.N.

Analyse du sang
Phénylcétonuric

|
Hypothyroidic n
congénitale

Aminacidopathies'
Galactosémic
Hyperplasie surré-
nale congénitale
Carence en w
biotinidase

Myopathic de w

Duchenne

Analyse de I'urine

Aminacidopathies | |
{autres que la

phénylcétonuric)

.2

u
n
‘o

Neuroblastome w

1. L'Albenta, le Manitoba et Terre-Neuve offrent un service de dépistage général basé sur la
chromatographie des aminoacides du sang. Les aminacidopathies que 1'on peut dépister
comprennent 1a maladie des urines & odeur de sirop d'érable, 1a tyrosinémie et
Thyperméthionémie,

2. Le Québec a mis au point et offre un programme de dépistage de la tyrosinémie 1, &
cause de I'incidence relativement €levée de 1a maladie dans la province, notamment dans
la région de Chicoutimni.

3. Le dépistage de I'acidurie méthylmalonique est offert aux parents du Québec et du
Manitoba. On leur demande d’envoyer des échantillons d'urine séchés sur papier filtre,
quand leur enfant a entre deux et trois semaines. Au Québec, 94 p. 100 des parents de
nouveau-nés participent au programme. Au Manitoba, la proportion est de 85 p. 100.

p.  Projet-pilote. -
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C.H. Wills Laboratory, B.C. Children’s
Hospital, Vancouver

LABORATOIRES CENTRES DE SOINS
DE DEPISTAGE POST-HOSPITALIERS
C.-B. VANCOUVER — B.C. Children's Hospital

ALBERTA
University of Alberta Hospital, Edmonton

EDMONTON — University of Alberta
Hospital
CALGARY — Alberta Children's Hospital

SASKATCHEWAN ‘SASKATOON — Alvin Buckwald Centre
Provincial Laboratory, Regina
MANITOBA WINNIPEG — Health Sciences Centre,
Cadham Provincial Laboratory, Winnipeg Children’s Hospital
ONTARIO . TORONTO — Hospital for Sick Children
Special Laboratory Services Branch, LONDON — War Memorial Children's
Ministry of Health, Toronto Hospital
KINGSTON — Queen’s University
HAMILTON — McMaster University
Medical Centre
OTTAWA — Hépital pour enfants de I'est
de 1'Ontario
QUEBEC QUEBEC — Cenire hospitalier de
Centre hospitalier de 1'Université Laval I'Université Laval
(Analyse du sang) SHERBROOKE — Cenire hospitalier de
Centre hospitalier de I'Université de P'Université de Sherbrooke
Sherbrooke (Analyse de 1"urine) MONTREAL — Université McGill et

Hapital de Montreal pour enfants
MONTREAL — Hapital Sainte-Justine
CHICOUTIMI — Hdpital de Chicoutimi

NOUVEAU-BRUNSWICK
St. John Regional Hospital, St. John

ST. JOHN — St. John Regional Hospital.

Pas de service central dans les autres régions.

NOUVELLE-ECOSSE

Biochem Labs, Izaak Walton Killam
Hospital, Halifax (PCU)

D.J. MacKenzie Labs, Victoria General
Hospital, Halifax (HC)

HALIFAX — Izaak Walton Killam Hospital
for Children

1-p.-E

Izaak Walton Killam Hospital, Nova Scotia
(PCU)

Queen Elizabeth Hospital, Charlotietown
(CH)

Les soins ultérieures sont offerts en
Nouvelle-Ecosse.

TERRE-NEUVE

Janeway Child Health Centre, St. John's
(PCU)

Health Science Centre, St. John's (HC)

ST. JOHN'S — Janeway Child Health
Centre

T. N.-O. et YUKON

Les services de dépistage et les soins ultéricurs sont offerts dans la province la plus

HC = hypothyraidie congénitale.
PCU = phénylcétonurie.

rapprochée (Colombie-Britannique, Alberta, Manitoba ou Québec),

Le dépistage des porteurs adultes ou adolescents
Ce type de programme vise a4 découvrir les porteurs de génes qui, en dose
double, causent des maladies mortelles contre lesquelles on ne dispose

actuellement d’aucun traitement efficace. Il s’adresse souvent 2 des populations

particulieres dans lesquelles I'incidence d'une maladie donnée est élevée. 11
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de dépistage néonatal au
Canada : laboratoires et
centres de soins post-
hospitaiiers




existe peu de programmes de c¢ genre au Canada. Le dépistage des porteurs de
la maladie de Tay-Sachs, 2 Toronto et & Montréal, et le dépistage des portcurs
de la thalassémie, & Montréal, figurent parmi les programimes bien établis.

SOURCES : P. Ferreira, «Current Canadian Newborn Screening Practices», Paediatric Medicine
Quarterly 3, n° 4 (septembre 1989), 111-120.

Tllinois Department of Public Health and Council of Regional Genetic Networks, Newborn
Screening: An Overview of Newborn Screening Programs in the United States and Canada 1990
(Springfield [Minois], Department of Public Health, 1990), 207-246.

Le tableau 1 est tiré, avec quelques variations mineures, de 1'article de P. Ferreira.
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ANNEXE 4

Recommandations concernant le
diagnostic prénatal et le dépistage génétique

THE RoYAL COLLEGE OF PHYSICIANS
Londres (Angleterre)
(Traduction)

. Le dépistage génétique et le diagnostic prénatal devraient &ire accessibles &
tous. On devrait considérer que ces services font partie intégrante des
services de maternité ct de pédiatrie.

11 faudrait mettre en place une structure consultative d’orientation pour
faciliter les prises de décision.

1l ne fait aucun doute que le principe du diagnostic prénatal regoit 1’appui
de 1a majorité, mais d'importantcs questions d’éthique entrent cependant en
jeu. It faudrait.donc établir un code de pratiques sur lc dépistage génétique
et assurer A ¢e code une large diffusion pour rassurer le public au sujet des
points suivants :

a) lc diagnostic prénatal ne servira pas a une forme quelconque
d’eugénisme positif;

b) les programmes de prévention ne diminueront en rien
I'acceptation des handicapés ni les égards qui leur sont réservés.

11 faudrait affecter les ressources nécessaires :

a) pour assurer la prestation équitable des services existants;

b) pour appuyer la mise au point, 1’évaluation et la mise en
application de nouvelles méthodes dans les meilleurs délais.

11 faudrait offrir une formation professionnelle dans le domaine de la
génétique médicale et des principes de la consultation génétique 2 tout le
personnel des services de matemnité et de pédiatrie (médecins généralistes,
obstétriciens, pédiatres, spécialistes du planisme familial, infirmitres
visiteuses et sages-femmes). I faudralt établir une communication
officielle avec les organismes professionnels pertinents pour la formulation
de la partie génétique du programme d'études et pour 1’organisation des
cours de perfectionnement 3 Pintention du personnel existant.

Vu la taille de la population visée et la relative simplicité de certains
aspects des programmecs de dépistage de masse, les services d'information
ct de consultation génétiques devraient &tre offerts A 1'échelle des
collectivités locales. L'idéal serait de confier la prestation de ces services 2
des infirmiéres visiteuses et & des sages-femmes ayant regu une formation
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Les conseillers spécialisés en
génétique

L'organisation nationale

L’organisation régionale

L’organisation de district

Les coordonnateurs de district et
régionaux

La vérification nationale

L’éducation en santé génétique

La mise en ccuvre

rticulidre, car elles sont les premidres A entrer en contact avec l1a mére et
f’aenfant et Ies voient plus friéquemment. Cette idée cadre bien avec les
propositions actuelles de formation d’infirmitres spécialisées qui, dans ce
cas, pourraient étre consultées par 1'ensemble du personnel des services de
maternité et de pédiatrie et participer & sa formation.

7. Des conseillers spécialisés en génétique collaborent déja avec les
généticiens médicaux et avec les spécialistes de certaines maladies. Des
conseillers spécialisés devraient &tre affectés a chaque unité d’obstétrique
offrant le diagnostic prénatal. 11 importe de définir au plus 16t une
structure de carridre pour ces conseillers, dont la formation professionnelle
peut varier d’un individu & 1’autre, mais qui peuvent s'acquitter d'un large
éventail d'activités, _

8. a) Il faudrait formuler une politique nationale définissant 1a structure de
carridre des conseillers en génétique, la préparation ¢t 1a diffusion du
matériel pédagogique et le contrfle des services.

b) Chaque région doit mettre en place une organisation pour garantir la
prestation des services de dépistage génétique et de diagnostic prénatal.
Cette organisation devrait englober des centres de génétique clinique et
de médecine feetale, des spécialistes de la néonatologie et de la
pathologie pédiatrique, des obstétriciens et des pédiatres, des
généralistes, des médecins de famille, des spécialistes du planisme
familial, des infirmi¢res visiteuses, des sages-femmes, des infirmidres ct
des experts en hygiéne et en médecine communautaire.

¢) Pour que les services soient efficaces, il faut que 1'organisation
régionale ait sa source, & 'échelon du district, dans Ies cliniques
prénatales, chez les médecins de famille et chez d’autres membres du
personnel des services de maternité et de pédiatrie.

9. Vu leur naturc multidisciplinaire, les services prénatals devraient étre
supervisés par des coordonnateurs de district et régionaux désignés, qui,
bien que cela ne soit pas obligatoire, pourraient étre des généticiens
médicaux. En plus de coordonner et de contréler les services dans chaque
région, le coordonnateur aurait  s’assurer que les services offerts sont
conformes aux normes recommandées.

10. Le contrOle se ferait A 1'échelon régional, mais il faudrait créer un centre
national pour mettre au point les méthodes voulues, coordonner les
renseignements & 1'échelle nationale et favoriser une prestation équitable
des services dans tout le pays.

11. La consultation en entrevue et la diffusion de renseignements €crits, plutot
que de remplacer 'éducation du public, viennent la compléter. Les deux
volets sont complémentaires, Des trousses d’information doivent étre
founies aux écoles, aux jeunes couples, aux femmes enceintes et aux
personnes exposées 2 des risques génétiques définis. Vu la grande
diversité des ressources pédagogiques nécessaires pour couvrir 1’éventail
complet des anomalies potentielles, il faudrait charger une «unité nationale
d’éducation en santé génétique» de produire, d’emmagasiner et de diffuser
les renseignements voulus,

12. La mise en ceuvre de ces propositions devrait se faire par I'intermédiaire
de groupes de travail et étre appuyée par le ministdre de la Santé,

SOURCE : Prenatal Diagnosis and Genetic Screening: Community and Services Implications, The

Royal College of Physicians of London, September 1989,
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Mary-Claire King (cancer du sein),
School of Public Health, University of
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Division of Medical Genetics, McGill
University

David Lillicrap (hémophilie A),
Department of Pathology, Richardson
Laboratory, Queen’s University

Daniel Nebert (cancer des poumons),
National Institutes of Health, Bethesda,
Maryland

David Rosenblatt (maladie polykistique
des reins & dominante autosomique),
Division of Medical Genetics, McGill
University

Peter St. George-Hyslop (maladie
d' Alzheimer), Neurogenetics
Laboratory, Massachusetts General
Hospital

Joellen Schildkraut (cancer des ovaires),
Department of Epidemiology,
University of North Carolina

Ann Smith (mucoviscidose), Hopital pour
enfants de I'est de I'Ontario
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Cancer Genetics, Michigan Cancer
Foundation

Raymond White (cancer du cGlon),
Howard Hughes Medical Institute,
University of Utah

Roger Williams (maladies coronariennes),
Cardiovascular Genetics Research
Clinic, Salt Lake City (Utah)

Note :

Les membres suivants du comité et des
sous-comités ont foumi des
renseignements sur ceriaines maladies :
Charles Scriver (thalassémie, maladie de
Tay-Sachs, phénylcétonurie); Ronald
Worton (dystrophie musculaire).

Associations représentant des
personnes atteintes ou risquant d’étre
atteintes de maladies ayant peut-étre
des causes génétiques )

Patricia Guyda, Canadiens pour la
recherche médicale, Montréal

En outre, les 47 sociétés suivantes ont
participé 3 un sondage réalisé pour le
compte du Conseil des sciences par le
groupe Canadiens pour la recherche
médicale.

Alberta Heritage Foundation for Medical
Research

Association canadienne de la maladie
ceeliaque

Association canadienne de Ia narcolepsie

Association canadienne de I'ataxie de
Friedreich .

Association canadienne de paralysie

. cérébrale

Association canadienne pour la santé
mentale

Association pulmonaire du Canada

Association spina-bifida du Canada

British Columbia Lung Association

Canadian Friends of Schizophrenics

Canadian Hemochromatosis Society

Canadian Sickle Cell Society of Quebec

Charcot-Marie-Tooth Disease
International Association, Inc,

Coalition neurologique canadienne

Fondation canadienne de 1a fibrose
kystique

Fondation canadienne des maladies du
foie

Fondation canadienne du rein

Fondation canadienne du rein (Manitoba
Branch) .

Fondation canadienne du Tourette

Fondation canadienne pour I'iléite ct la
colite

Fondation canadienne sur I’étude de la
mortalité infantile

Fondation de recherches médicales sur la
dystonie (Canada)

Fondation des allergies au Canada

Fondation du diabdte juvénile Canada

Fondation RP pour la recherche sur les
yeux

Institut canadien de la santé infantile

Institut national du cancer du Canada

Manic Depressive Association of Metro
Toronto . .

Manitoba Cancer Treatment and Research
Foundation

Manitoba Mental Health Research
Foundation

National Eating Disorder Information
Centre

Neurofibromatosis Association of
Saskatchewan

Neurofibromatosis Society of Ontario

Ontario Mental Health Foundation

Quebec Rette Syndrome Foundation

Reye’s Syndrome Foundation of Canada

Saskatchewan Health Research Board

Société Alzheimer du Canada

Société canadienne de la dystrophic
musculaire

Société canadienne de I'autisme

Société canadienne de la sclérose en
plaques

Société canadienne de recherche en
gériatrie
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Société de 'ostéoporose du Canada

Société de recherche sur le cancer inc.

Société Huntington du Canada

Society for Mucopolysaccharide Discases

Troubles d’apprentissage — association
canadienne

Centres de génétique médicale du
Canada

Patricia Baird, Department of Medical
Genetics, University of British
Columbia

Ab Chudley, Department of Clinical .
Genetics, Winnipeg Children’s Hospital

Louls Dallaire, Génétique médicale,
Hopital Sainte-Justine

Ron Davidson, Department of Pediatrics,
McMaster University Medical Centre

S. Famell, Department of Lab Medicine,
Credit Valley Hospital

P. Ferreira, Mackenzie Health Sciences
Centre, University of Alberta

H. Allen Gardner, Genetic Services,
Oshawa General Hospital

Alasdair Hunter, Département de
génétique, Hopital pour enfants de
I"est de I'Ontario

R. Brian Lowry, Medical Genetics Clinic,
Alberta Children’s Hospital

Leanard Pinsky, Centre for Human
Genetics, McGill University

Information publique

Canadian Science Writers’ Association
Michael Dence, Société royale du
Canada, Ottawa

Lydia Dotto, journaliste, Toronto
Edna Einsiedel, School of Joumnalism,
University of Calgary

Paul Tisdall, The Network, Ottawa
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Entreprises de biotechnologie du
secteur privé

Les 30 entrepriscs suivantes ont participé
4 un sondage réalisé pour le compte du
Conseil des sciences par HSC Research
Development Corporation,

Alberta

Biomira Inc.
Synphar Labs

Colembie-Britannigue

Helix Biotech Corporation
Quadra Logic Technologies Inc.
Syndel Laboratories Ltd.
Vancouver Island Antibodies Ltd.

Manitoba

ABI Biotechnology Inc.
Nouvelle-Ecosse
Dominion Biologicals Ltd.
Ontgrio

AB Biological Supplies Inc.

Allelix Biochemicals

Allelix Diagnostics Inc.

Bocknek Lid.

Canadian Bioclinical

Cangene Corp.

Cedarlane Lab Ltd,

Ciba-Geigy. Canada Lid.

Connaught Labs Ltd.

Cyberfluor Inc.

Eli Lilly Inc.

HSC Research Development Corporation
Hybrisens Lid.

Joldon Diagnostics

Mann Testing Laboratories
Meiogenic Research Corp.

Ortho Pharmaceutical (Canada) Ltd.
Syntex Inc.

Waitaki International Biosciences

fle-du-Prince-Edouard
Diagnostic Chemicals Ltd,
Québec

Merck Frosst
Saskatchewan

POS Pilot Plant Corporation
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President

MPB Technologies Inc.

Dorval (Québec)

Richard Bolton, Ph.D.

Directeur général -

Centre canadien de fusion magnétique
Institut de recherche d’Hydro-Québec
Varennes (Québec)

Douglas B, Craig, B.ASc, PuD.
Teacher and Instructor

F.H. Collins Secondary School and
Yukon College

Whitehorse (Yukon)

Simon I.S.W. Carry, BA.,M.A,, PRD.
Manager

VHDL and High-Level Capture
Bell-Northern Research

Ottawa (Ontario)

James Cutt, M.A., Ph.D.

Profcssor

School of Public Administration
University of Victoria
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