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L%onorable WWam C. Winegaad 
m s t r e  des Sciences 
aambre des communes 
Qttawa (0-0) 

Monsieur le Ministre, 

@sflfomCment ii l'article 13de la Loi sur le Comeid &s sciences du Canada, je 
suis heuause.de vous prtscnter le quammte-deuxieme rapport du Conseil : La 
Gknitique et 1e.s services de sante* (n4 &m&. 

Ce rapport examine les eonstquems de l'application du savoir @n&tiqueB 
I'amtlioratisn de la smt6 des hadiens .  ll s'hserit dans le mandat du Conseil 
des sciences du Canada, cpi,esnsiste B : 

$valuer les resources, les k sohs  ainsi que les atouts xieniifiques et 
techniques du Canada; 

sensiWser la population 
aux problemes et aux possibilites que gesentent les domairPes 
scientifiques et techqiques; 
B l'interd6penhee des divers intenenants (grand public, 
administrations publiqucs, secteur privC et univemites) dam Ie 
dt2veIoppent et l'utilisation des sciences et & la technologic. 

Par ni?cessit$, un bon nombre des questions traitdes dans le pdsent rapport 
dt%ordent Iargement l%rtspeetmhnologique. Les questions modes et 

" 

juridiques complexes que mulevent la mise au point et I'utilisation des 
technologies gt5m5tiques touchent iil'essence m&me de nos valeuk et de m s  
attitudes concernant ]La santC humae. 

Ce rapport sml&veBe prsfondes questions de politique g6neraIe. rnslis il ne 
pdtend pas avsir toutes les rdpses .  Un debat public swr les questions 
csntrovers6es entourant l'intdgration Be la gdnetique au sysleme de sang 
s'impose. Ce rapport vise ti susciter ee dCbat. 

VeuiUez agder, Monsieur le stre, lqexprcssisn de mes sentiments les plus 
dis6inmCs. 

La pdsidsnte du Csnseil des sciences du Canada, 
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AVANT-PROPOS 

IXS pro@% de la science d de la teehnologie nous aident miewt cempl leh  
lesmmbreux faeteursqui influent sur la mtC e! d n e n t  axlstamment i~de 
~ouveauxmoyens de pr$venir et de tniter les maladits. L'un des gfmspro-
b&rnesest de veillcr B ee que capro@ soient urns& d'une fapn  qui per-
mette d'en maximiser les bienfaits et d'en eduirre au minimu les mtfaits 
gossibles. 

En 1986, le Conseil des sciences du Canada a entrepris we Ctuae des r8les 
a w l  ct patentiel du mvok et d@stecknologi%s gtWtiques dms les servicescle 
s a d  au Canada. Son Qbjcctif d'examiner les questions de politique que 
a s  8les soulbvent et de cantri!buer aux proges en cherchant B y 1~5pandre. 

Les csncludms de cette etude, expodes dam Ie rapport &-apes, mt 
l'abautissement d'un programme compiet de recherches sur kspolitiques et ds 
rnmultation. Plus Be 280 experts du drolt, de l'enseipement, de l'tthique 
rn6dicale, de liCc6nomiedes soins de sane, de la poLitique scientificpe, aind 
que de la m&ecine et des ncherches mtdicales ant participd B ce projet. Par 
aJlleurs, 47 associatians qui repdsententdes Canadiem atteints de maladies 
puvant avsir des causes gdnbtiques ont Ct& consulttks. 

La G&t!tique et les services & wntk au Can& se concentre sur les ques-
tions qui gravite'nt aumur de la mise en place et de la prestation de services 
g6dtiques de s a d .  Le Conail des science&~ s t ctoutefsis conscient de ce que 
la constitution gddtique n'cst qu'un des nomb m x  facteun bioIo&ues, envi-
rortnementaux et sseiaux qui contdbuent iila maladie. 11 existc par ailleurs un 
certain n s m b ~de moyens de pevemr et de traiter tes maladies, mtamment la 
lutte cmtre la pauvatb et l'm6lioration des ccx-ditiom de travail, ainsi que le 
Pecsurs B de neuvelles techniques chimgicales ct B cfe nouveaux mtdieamcnts. 

&e Cmseil dw sciences manna en outre que les divers velets du secteur 
des sohs de sane se disputent avec achmment la nsscwrces affemks ce 
secteur. LRs questions de g$n&tiquem6ritemt qu'on leur pete attention,et ce, 
p u s  plusieurs taisons : 

plus nous appmnons W d s e r  la autres muses des maladies, plus 
l'influerree des genes nous pardl imporsmte; 
nous mntinuons de tsouver des liens enta les genes et une gmme de plus 
en plus grande de maladies; 
le savoir et les technologies g6n6tiques pourraient virtuellernent Muencer 
profon&ment la s a d  des Canasfiens;
le savoir a Ies technslogics @n&iques smltvent par ailleurs Bes questions 
morales et techniques m p l e x w  quiil cmvient d'examiner. 

Les objectifs et initiatives pdsentes Qans les pages qui sujvivent purraient 
servir Be cache la mise en place de services g&&tiqueede fagon efficace et . 
morale. Il appartient au leetew, qu'il soit &cideur, pladficttteur, Bducateur, ou 
encor%dispensateur ou client des sewices de sslntt5, de prendre Ie relais pour 
faire en wrte que les soins de sant6 au Canada continuentde ~ f l & & rdans leur 
Cvolution les valeurs hunanitaitires de not= soci6t6. 





La santt! eso l'assise du grog&ssocial. 

Les citoyens d h  pays ne peuvent grofiterpleinement 


de la vie a &re heureux que dm8 Ba mesure 

03 ils jsuissent d'une borne santC. 


MARCL A L O ~ E  
Nuwelle perspective & la wntk des C a n d e n s  

ester en born sanrc! suppose bien plus que l ' a d s  raiso~table Zt des soins 
medieaux cmp&ents. I1 ne sumt pas, rronplus, de bien se n d r  et Be 
menu une vie jug& esaine~.Lemilieu, les relations faxmzilides, la 

situation socide, les co~ditions& acun, et m h e  l'estime de mi, 
g m  autant Be fac~ursqui influent sur la fagon de se sentir et be 
&sister aux md;rdies. Dam une grande mesure, les wditim 6conomiques, 
@ulmlleseo sodales dietent qui tombe malade et qui rate en born sang1. 
L'interaction de taus ces factaurs est subtile,complexe et hparfaitema 
mprise. Les progfis scientiffques permettent m6anmoi.md'mdliot~rsans 
cesse n o t .  comp-neion de la nature et des cause%de eertabes maladies. 
De meme, l'avancement de la aechnolw amhe la &couverte de meillewes 
m6thodes de pdvention, de diagnostic et Be tmitement de certaines maladies. 

Le pr6sent rapport fait Ctat du f i e  des @es hmains dsurs la stint6 et la 
mJadie, &i que de l'incideme connaissanceset des technologies 
gc!r%?tiques sur la sante per'somelle et collective dm Canaens et sur le syskme 
canadien de wins de sm6. 

Nms somes  B Z'aube dqune16volution de la scienceme8icale. L'appli- 
cation des nouvelles b i ~ c ~ 1 o g i e sla gWtiquc hrnaifle nous permet de 
fraflchir un grand pas dans now connpdhdan de la natw et de la fonction 
ck l'organisrne him&, ainsi que &s r n & m e s  de la mdde.  Gr&e aux 
nowelies techniques genCtiques, il ea possible de depister bs hcfividus mints 
de maladies MMtdres ou prtkiims ih en souffrir et de mettn au point des 
rnesures efficaces de prrSventisn et de traikment. Les services mMcaux centr6s 
sur ces technologies, loqu'ils sont mis B la disposition de particuliers et de 
famills desireux de les utiliw, peuvent apporter des bienfaitg B la sang des 
Canadiens, 

Mais; allant de pair avec les avantages, les techdogies g6n&iques, ainsi que 
les donnks qu'elles ptoduisent, peuvent &xe md employ&s2. Des applications 
hpropres peuvent compituer un danger pour les individus et pour les 
generations fu~res. 

Nws commenps seulement it mettre sur pied les services ck mddecine 
gedtique fond& sur les ~louvella technologies. Mais, &j&, il est 6vident qu'il 
faut a p r t e r  des ckngemcnts a x  soins de tanti5 et aux systmes d'emigne- 
mmt & Canrrda et qu'il faut effectuer plus de recherchessi mus entendons 
pmfiter au maximura &s bienfaits que pn5sentent pour 1a smtB les mnnais- 
fanes et les techdogies gtdtiques. ll faut Bgalement p&&r rtvec prudence 
dm la mise au point et I'appliation des techniquesg6mStiques. I1 faut des 
objectif$ bien pn%kpour l'utihakn des techndaes s'acampagnant de 
directiva et, s'il y a lieu, de mesuFes de dglementatim. Lesproblbmes 

La bonne sant4 depend de 
nornbreux facteuw. 

Les gbnw comptent garmi ceux 
qui influencent la sant&el causent 
certaines maladies, 

Les nouvelles technologies 
gbnbtiques servent B rnettre aer 
point des mesures de prkventisn 
et de traitemen! effieaces. 

Elles risquent cependant d'btre 
utilisees a rnauvais eseient. 

Pour maximiser les bienfaits des 
technologies g6netQues et dviter 
leur ernploi abusif, il faut pianifier 
judicieusernent et apgsrter des 
changements aux systemes de 
soins de saflt6 et dl&ucation. 



I 
bes technologies gc5n6tiques 
permettent de s'ataquer aux 
Bl6rnents biologiques de la santb 
el de la maladie. 

Les donnew s'accumulent sur les 
genes et les prscessus 
biologiquesqu'i16 codent, ainsi 
que sur les maladies qu'ils 
peuvent causer. 

Chaque indivau possbde des 
caractdristiquesghnetiques 
uniques qui influent serr sa 
pr6disposition la maladie. 

I 
I
1 ! Nornbre de maladies communes : . i~. sont en fait d'origine gen6tique. 

techniques et momx doivemt &re bien &?finiset a b w s  au fur et mesure 
la recherche et le deve1oppement progresat. 

Le r8les des genes dans la $anti5et la maladie 

En g&tral, on r e m m  que, pour rester en borne sant6, cpatre facteuw 
inbemelib entmt en jeu : biologic humaine, le milieu, le mode de vie et le 
sys@mcde wins de smt.4, fmsdes factcurs qu'il faut continue11ement grendre 
en m p t e  de f a p  intern et QuiliBrtk4. Cepndant, il urive parfais que l'un 
ou l'autre & ces factem pernet & saisir et ck d t e r  eertirins problhcs de 
santd pdcis ou d'amtlionr !'&at gMral Be la sant6. De nos jours, les tech-
nologies g6m5tiguw permettent de s'attaquer aux &6ments biologiques de la 
sang et de 18 maladie. 

lasnouveUa technologies ck 1'ADN recanbinant fodssent  la per& 
technique quS pemet l'isolement et I'analyse des g8nes. et, la recherche de la 
base gt5netique de la rndadie qui apparaft dinctement au niveau de 1'ADN. Ce 
technologiw m s  amP;nent B mieux cmprendn comment les g5na contribuent 
h mtm &tat de sa t e  et nous renderit sujets ii w t a h e s  maladies ou les causents 
(voir I'encadn? I). @race& ces nouve11es tecfinolo@es, ksdomta s'accu-
mulent sur leg q e n c e s  ~ ~ q u e s  sur les gmessusd'ADN des @nes, 
Mologiques qu'ils &nt, ainsi que sur les maladies ei les 
qu 'ils pewent eawr .  

Cemines maladies gt?neriqt)es sont hCn%itaires du fait des mutations de 
I'ADN des @n&ratimmt6neures. Dans d'autres cas, la maladie g6&tique 
n'est pas h6rMtaire. mais elle &mule des mutations qui se sont gduites dans 
les cellules ck I'orgadme d'un individu; la maladie qui s'ernsuit p u t  Cm 
mmist sa progtniturew ne pas l'&re. Les processus combines d'h&&dit& 
et de mutation am&nentune variation gedtique entre 1es.individus. De ce fait, 
d q u e  individu posse& des caract&ristiques gdn&ques uniques qui influent sm 
ses maladies ou sur sa pr6disposition h la maladie. 

Las ghes contribuerrtde diverses faqons 8la maladie. Le public en g6neraI, 
la plupart des patients et un grandnombre &profe&m1s de la sW ont 
gmdement tendance a &&ire Ies maladies ~Mt iques  des maladies 
monogMques classiqua et souvent ram, &liesI'hhophilie, la c b e e  de 
Huntington ou la rnucaviseidose (fibrose kystiqw). Dans ces maladies 
monog~ques, la pr&ence d'un gene pdch pmoquera inevitablernent le 
d6clenchement de la maladie. Cejmdmt, bsll mnbre de maladics orcbaires 
qui ne sont hbitue11ement pas wnsid6descomme @n&qws s a t  musees par 
leg g h s .  Ces maladies smtmultifactorieeUes, ce qui signifie que I'hdividu est 
prf!dis@ B Ia maladie par les &nes, mais que la maladie est p o t p e e  par un 
qwdconque facteur exteme I&% au milieu. C'est 1e eas par exemfle de 
mtaines fomes b ' a a h i ~ ,du diabete, de la mdadie d'Alzheimer, cancer, de 
la psychme maniaw-&pressfve, de l'zlrcoolisrne et des maladies cardiaques. 11 
est beaucoup plus diffisile de canprendre la nature de ces maladies que l a  



ue La rnaladie genetique et ses r4percussions au Canada 

maladiegtWtique mnibue pnu une grande pan au fardcau de la mauvaise 
Canada. Avec les ameliorations apprtks awc conditions socialcs et 

aux p&pes medicales ea d'hygibe pblique, m s  m s  enregist& un cenain 
&m dam l'beidence des maladies ca&s par les carences immuflitaires et 
mmhs. Be ce fait, I'impomnce relative de la maladie ate aghetique* 
seestaccrue5. Be nos jours, meme en se basant sur nos mmuimnces actwlles 

: ~ t , & s  mains un Canadiensurdcs mdadies liees mix g k s ,  ones$me iuqu'au 
un mffrirad'une d6tdrioration de sst s a t e ,  d'me incapacitt! ou d'un handicap 

&& aux g$nes avant I'Qe de 25 am6et que, durant leur vie, la moitid des 
chadiens sersnt att%int.sd'une maladie qui, en certain8 cas, sera causte par un 
ament  g&x5tique7. Ainsi, nombre des maladies dumiqws qui surviennene 
vmla cinquanuine ou plus tard semblent d6couler de plusieurs facteurs et 
d p r t e r  rmn aspect gtndtiqucg. La moilid des admissi~ls dans les Mpitaux 
@diatriqtles9et 12 p. 100 des admissionsd'adultes dans les Mpitaux @draux10 
&g dues B des maladies diks gendtiques. Et une part considdnble, mais non 

e @fernin&,des admissions en psychialrie esf qwique peu relit% aux genes". 
It ' 

. .,;$Aucows des &mi&resmbes, 1e n o m b ~  deg maladies doslt les muses 
,~ ~ ~ ~ q u e sont he m m u a  a suivi une courbe exponentielle. ll est maintenant 
a s que les g&nescausent plusieua milfiers demaladies. Qui plus est, 
~Vki&mce de cmaines maladies et mutations est beaucoup plus &leveedam ..-:
mttaines rt!gions du Canada ou chez certains sous-groupsBe la population. La 
emcentration de la maladie reff&te des facteurs biologiques et mio-culturels. 
Au fur et B mesure que nous en appmns davantage sur les causes et sur la 
concentration des maladies, nous pouvons zntiliser de plus en plus cxs 

P 


Les stratkgies touchan t la maladie genetique
IS' 

Weux esmprendre le d e  des genes d m  tous les aspects de la smt6 et de la 
maladie se I.epercute lmgement mr la dispensation des wins de $ante. Les 
connaissances et les technologies @dtiques muvent des applications dims 1e 
diagnostic Be Ia maladie et dans les strat6gies de lutte wntre la mafadie, grace a 
la pn5ventiun, au traiternent, i l'atxstention et B la &&pie  ghique. 

LR diagnostic des individus atteints d'une maladie g4ntStiqueou qui y sont 
pni%iisposCs constitue une premiere Ctape cruciale dans le choix des m&hsdes 
de prdvention 8 ~ 1de traitement. Besomas, outre Ies technologies Be diagnostic 
fon&s sur k s  signes cliniques et sur Ies m6thodes hdircctes de &pistage de la 
mdadie gEnCtique. U ea  possible d'utiliser les ~chnologiesde I'Mrecorn-
b m t  pour anillyser I'ADN et reperer les genespuicausent la maladie ou qui y 
sont associes. 

e 
La pmphylaxie apdsente la straggie ideale. L%s technologies gtWtiques 

Wtribuent B la @vention de la maladie, grke B l'6tablissement des facteurs 
de fisque lids au milieu et aux choix de modes de vie plus sins Fur  les 
~nciividus susceptibles d'en Ctre atteints. Les mesures qui dduisent Ie tau de 
mutation constituent la pn5vention au premier 
limitation de l'exposition aux rayons ionisants et awt rnutqhes chimiques. 
L~rsqu'une mucarion s'est &?j8 produite ou qol'eae est MrtBtaire, on fait alors 
de la prevention au second degd. CeUe-ciporte sur la facteurs de risque 

L'importancs relative des 
maladies ~g4n8tiquessaa 
augment6. 

bes gbnes jouent uw r6Ie dans 
des rnilliers de maladies. 

bes technologies g6n4tiques 
trouvent des applications daws 
ies strategies de lutte contre la 
maladie. 

Elles contribuent a la prevention 
de la maladie. 



ElrcadrQf 
GLnes, mutations 

et maladies 

Das ~&let~de mvaux scientifiquesportant sur les causeset le traitemmt des 
d i e s  MMtaim m t  B l'orighe de Ea gendtique humahe modernc La 
dCcouverte, cn 1953, par James Watson ct Frsncis Crick ibc la nature de l'acide 
d&soxyribonuc&ique(ADN) a pesmis Be mpmndre les liem qui existent atre 
ks@met la maladle. I)g;l;orm&.is,nous savons qua : 

Les mol&ules d'ADN smt f m k s  de e b ~ s& nuelbtides relikes en 
double Mlice. Les mo&ules dADN et I"informationqu9elhtmnsmet&nt B 

, quelque 58 000 B 180000gkes  dr!terminent la stx-~~cnue,l'orpisation et la 
fonctian &a cellules. 

Les &nes sent m s m i s  d'un pmnt b sa p g ~ met constituent b 
&canismede l 'hMd. L'une des grandes e a t r t c ~ s ~ u e sdu &ne &de 
dans sa errpacidd'em reprsduit idendquement et mnsmis Be g6n6mtion en 
g6nhth.  Mais Les gknes peuvent aussi etre d05ds:tes 
nuclbrides b long d9unemokuie d'ADN peuventchanges en raison d'un 
pocessus connu slwsb m m  de mutarion. 

0 Les mutations peuvent survcnir lors du p~~essusde h division d'une sellule 
pour prod& des oaufs ou du spame, en raissn & facteurs pnkis, reliesau 
milieu, qui causeat la mutation ou f u n  changemat spontant?. 

D m plwieurs sas,m cbgtsnent dans la &qwnce d'ADN d'un gkre amhe 
le mauvJs fonctiomementdu gkne et la maladie d m s l'organisme. 

La totalit$ de I m N  d'un individu est md&& cornme son g h o m  et eIle 
est m a b m m t  identique dans le noyau de chaque cellule du corps. 



e ch@zIes Mvidus pt.edisps6s g&x5tiqument -la 
hentatre das persomes msceptibles d'hre affec*~ 
en un exemple. 

est impossible, 1- .strat&@eshcluent le traitcment 
quences de k mutation, le soud de =.pas meltre au 

qui sodfiimnt de graves maladies g~n6tQues et la Mrapie 
pmer  mc h g e r  la maatim. 

1 

agable de rep5rer les hdividus pWspos6s B we maladie 
s il est facile de pger un diagnostic gdcoce et d'enmprencire le 

et, par consment, de fairc un rnejrlleur p m t i c  (come dans Ie cas 
cancers familiaux). J2n outre, le fait de CON^^ les causes 

s-jacenteg d'une maladie et les pmssus rnCtaboliques qui n 
ors d'une maladie p u t  aider trouver des traitements effieaces, 

ent la th~rapeudque.. 

famiues sugc@bles d'avoir &s mffm& paves 
sg&n6tiques,3 existe un certainnombre d'ogdons qui leur tvitent de 

avsir de pmgtnitua,b 
la grossesrse 5 le faztus 
B la rnatenlitk. ( 3 s  

r l'adoption, I'Mrnination aetificielle ou d'ames 
... ...(.....,.../.,,._.......,.,. .. . . . . , 
, >I:.:.:....,:... . ...::>:,:f<.,~.:".:.t:;f,:,. .:::i.c(3:;$:.,.::.: 
., .:':?g:j::;?h&erapie genique implique la corntion du & f h t  intrinsque du materiel 
'$$$&tique. A llheureacwllc,.il nvdsteaucwnc thenpie pour gudcir une1 , '  . ; ;y , :,,,,; :.. 

I 
. -..:.:.lridadieg$dtique,'maista recherche pemettra ceminemnt un jour de traiter 
.'::?&II&X~maladies. Il  existe deux forma de Mrapie gQlique, l'une vismt les 

". :':.mlhles germhales, qui peuvmt &re tmmmises, et .lqautreportant sur la 
' ,~:. 

i . ,. '-illssomatiques (c.-B-d de I'organisme) @ %ffecmt la ~81\teQ'un bdividu, . ..... 
: ..'maisqui ne mt pas uansmises ses descendants. En septernbre 1990, une 

. :petite AmCricaine dc quam ans est &venue Isr premi&rep e m e  B suivn we 
.th&rapie des cdules mat.iques knt& en vue Be trai&r unemaladie ghetique 

' . ,' ':(mdefidt immunitaire m13int dvtre), ei la -hemhe patant w un kl 
: '. irakment mt envisagh gour un certain m b r e  d'autres maladies. Mais la 
Mr%pieghique est complew et cmporte dm risques, ainsi que des Wdfices 
$vmtuels, tant pour la pemme trait& que, dans le asde la thdmpie des 
celldes genninales, pour les @n&atiomfutures. It a t  donc imp4mtif de 
pmxkier avw beaucovp de prudence. 

Bien cpe les technologies g~&tiquessoient actuellernent utiiis6es pour 
p e e &  trailer et emflcher la m W e ,  nous en m m e s  emre awx 
balbutiemesrm dans I'aquisitim du savoir et dms la &e au psint 
des salns de mu3 qui y ssnt Pelit%. D m  la plupsut d e s  cas, mus ignorons 
encore le r81e jw6 par rn g b e s  dans Ies maladies rnultif&torieUes ou 
monogthiqws,et m s  n'a~ompas non plus &~rminf!les mutations qui 
pennettent dvi&nfifier les pe~sonnes atteintes d'une maladie pnkise au 
Weptibles dkn &rearteintes. Qui plus at,notre capcite actuelle d'idenmer 
une persenne pWpsst5e B w e  r n a ~ ~ e  mtre capacitC de@dtique ex& 

Nvenit ou de waiter la maladie. 


Simus en savioris davantage sur cemines mutationsqui n%ultentdes 
~ttW.irmsd'un seul g&m, nous seriolls plus enmesure de trwver des traite-
ments efficaces et rnhe dm solutions nlevant de la -pie genique. De 

Quand la prevention est impos-
sible, le traiternen%,I'abstention 
et la thempie gdnique sont des 
strategies A envisager. 

NOUSen somrnes encore aux 
balbutiernentsdans I'aequisition 
du savair gbnbtique et son 
application aux soins de sanbd. 



Malgr6 les avantages qu'elies
jiiilj

: . *  , . /
I ; ! !  presentend, les technologies

~;;~i , [ !  gbnhtiques doivent Qtremises au 
( . .  ..,. point et utilisbes prudemment.. ( , I.,.,.,...,.
: !.I:. j
! % , .  

Bien que leCanada ait &&un 
pionnier dans la rnise sur pied et 
la dispensation de services de 
rnedecine g4n&tique,les sewices 
et technologies ggnbtitiques n'y 
son! pas bien int&rhs aux soins 
de sante. 

I1 existe deux approches pour 
la prestatkn des sewlees 
genbtiques. 

Les centres g6nbtiques ne 
peuvent meme pas repondre a la 
demande acti~ellede sewices. 

I 

1 

1 I 

m b e ,  si nous mnnaissions les ghes  qui nous pnMisposent des maladies 
multifactorielles particulie~s,nous pounlons &kminer quels smt les lacteun 
extRmes qui peuvent l a  grarquer. Nous punions utiliser cesdomees pour Iem@cher cyu ~ta rderl'apparitim de Ia mdadie et pour 6laborer des traitemcnts 
plus eflticams. 

Malgd l a  avantages qu'elles prtkmtmt, fes technologiesge&tiques daive~ 
Cta ntises au point et utilisbs prudemnent. La recherche sur la g4n6tique 
hurn&e doit faire l'objd de directiveset de p m e d u ~ sd'eumen qui irmtegrti 
dis mmid6rations de morale et de dcuritd en vue de pmtdger les personnes q 
y parddpent, ainsi que kur milieu. De meme,l ' i n d u c ~ o nde toutnmveau 
test car traitanent gt!nttique h &s f i s  cliniques doit se cotlf'rmer & des 
e t i d v e s  agpmpri6es et ne dsit s'effectuer qu'apr&sune Cvaluadon techno-
logique ccampitte qui englobe des cwlsidtfrations techniques dres, rnordes, 
socizlIes, juridiques et ~eoplomiques. 

Depuis plus d'un &mi-sii?ele,les senices gePl$tiqoles, mtarmment le &pistage, 
I'expt$rimentation,la consultation et les programmes de suivi des etements, 
ont occupt5 une place dam fes systbes de sang canadiens. De fait, le Canada 
a Bt.6 un pismier dana la Hlise sur pied et la dispensation des services de 
mtdecine gtWtique. Orlice h la g6n6tique. certaines maladies mmag~niques 
sont pmtiquement &venues dm unsn-malac€iesnpour ewx qui en sont atteints,
A titrc d'exemple, les enfants atteints ck la phhyldsonurie peuvem maintenan! 
grandir et avsir une vie normale, dots qu'il y a pine mnce ans, ils auraient 
probablemmt p s 4  fmr vie dans un ttablissement pour arrieds menraux. 
Pourtant, en &pit des sucds rempods, les services et techndoges $dtiques 
ne mt pas Men int&gr&aux &s de sand dispensb au Can&. 

11 exbite &ux garides appmhes intemdiks p u r  la prestation des services 
@m$tiques. rune dWes implique la piestadon de services spkialists 
(haNtueUement axes sur les mdadies mmogCniques) dans des centres 
gt!m%tiques. La deuxi&mesuppose l'integration du savoir a des tecblogies 
g6dtiques la pratiquejmrnalii?~touchant tous Iesaspects de la mtkiecine. 
hi,nombre de mdadies multifacmriellesordinaimsexigent des solutions qui 
nhssitent la pdvention et le Wternent; la g6nt5tique doit li la fds aider B 
compmdre ees maladies et trouver des solutioml3. 

Au Canada on compte huit grands centres recmnus par le College canaden 
des gddticiens rn6diem oil I'm donne de la formation en gh5tique et o-ir I'm 
dispense des mvi@esccanple& En oum, il existe deux fbis plus de centres qui .. 
offrent certains s c w i a s  de medecine &dtique. Un sandage effectut! en 
1986-1987 dims 10 cen&s g6dttques canadiens a r6vel6 que huit d'enm eux 
ne pouvaient rt!pondre B la demande am& de serviceset enc0l.e moins B .,
I'accroIssement pdvu de celle dt5cou2mt des nouvelles technologies axCes sur 
I' ADN, ahsi que de la conscientisation croissante du public quant aux bicnfaits " 

La principle h i t e  relbve du financement. Les centres cmaissent &s ,* 

difficulds particulitres h obtenir des fonds nCmssai~sB l'applicatim de 
nauvelles techno1ogies mtme p u t  ceUes dsnt on put  &monmr les bienfaits d ' 1  
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. seulemenl les centres gddtiques sont-ils respreints: dam lwr capacitd de 
dispenser des services, mais les m6decins et m t ~ s  professionnels de la santt 

- ~ . ~ f l c o ~ T e mpas suffisamment les connaissances et les outils gddtiques 
aux soins mtdicaux. Lvincorporation de la genetique & la pratiquc 

& j j ~ l ejoumdiere est limit& en partie par l'insumsance des maissanccs et 
des technologkset en parde par une inscmibilisation B l'Cgard des teehmologies 
dSPOj-&les, de leurs applications et des bienfaits qu'dles offrat". La gene-
tique influe sur tous les aspecn des soins de mtC. EUe aide en canmenqm 

mmprendrc purquoi un patient souffre d'une maladie en particubier. Si la 
s d a t i o n  canadienne enlend p f i t e r  des Menfaits du savoir et des tech& 
lo@s gbdtiques, tous les medecins doivent &verdr jusqu'h un cenain point
des e~.gn6iciens&. 

enregistre quelque pmgres B 1'Cgard d'une plus grande ht6gmtion de la 
gwtique dans 1es soins de s a d .  Plusieurs gouvernements prmhciaux mt 
&g des comitts provisoires efe mins gC&tiques, lcsquels contribuent 

,, g~q~%la semibilimtion et h repartir les sowices de fapn efficaee. En outre, 
&iorganisrnes w n  gauvemementaux, tcltcs la Fondatim eanadienne de Ja 
@- kystique et la Societt5 Huntington du Canada, fownissent des fonds pour 

,plaident leur cause aopds des ministres de la Smt6 et &s 
mes professio~mctset ofTrent des s e ~ c e sse rapportant B certaines 

:.:. $ ~ & @ces efforts, il faut integrer davantage les services de ddecine 
'gwtique aux soins de santt. Une meilleune integration &asitera plusieurs 
:	@&gements dans la pofitique gouvemment%3e,dans la pratique m&icale et 

&s I'tdwcation du public, de mtme que chez les planificatcurs et dispensateua 
bes wins de sm.. 11 faudra Qgdment evaluer l'efficacite, Za fiabilit6, bs mots 
co les bienfdes de certain$ services gt5n&tiques. Toutes ces m6liorations el 
indubitablernent mute planificatiom d s  services de mMecine @&tique aceuels 
a futurs doivent prendre en compte l'aspct moraI de la question. 

L9aspectmoral 

Si uU&es B mauvais escient, les technologies gnCtiques a les donnks 
qukelIes produisent peuvent causer bien des mtfaits. Les questions de morale 
wwiCes la genetique suscitent de grandes @wcupat.ions, etant dome que, 
par le pasd, de graves b u s  mt ed commis au nom de l'eugnisrne. Aimi, on 
skst semi de la genetique pour proclmer une sup4riorit.e ou w e  inft2riorit6 
mciale et pour discriaainer des individu~~~. f faut pfendre garde et bkn 
planifier en vue dlem@cher mute &p5tition de ees abus et voir cc que la 
g a m e  complke des questions & morale assocites la recherche, aux 
kchnologies, aux sewices et l'information g6n6tiques soit ab&e de fawn 
mtisfaisante. 

Las tests Be diagnostic (qui identifient les persomes atteintes d'une maladie 
ou susceptibles Qe l q t ~ ) ,  le &!pistage aupes & la population, (en vue d'identi-
fier les prkurs de gbnes dt%@res), le diagnostic pr&xW, b &brapie gbnique, 
les bmqucs dvADN et les mgisues de maladies suscitent de nsmbauses inquie-
tudes. Parmi toltes ces choses existe la pssibifit6 que le choix de l'individu 
dims les d6dsions mddicales dispamntraet que la conflbentidit4 des dossiers et 
des renseignements m&icaux sera supprimbe, En out=, ia question gentrale de 
l'altt!ration de notre essentielle uhumaniruden w~lbvedes inqui&tudes au p in t  
de vue moral. 

En outre, ies m4decins et les 
autres professionnels de la sant$ 
n7incorporent pas suffisarnment 
les mnnaissances et bs oudils 
gbn6tiques aux soins rnedicaux. 

Mais il y a place aux 
arn&liaratisns. 

I-es questions de morale 
associbs A la g4n6tique 
suscitent de gsandes 
pr6occupations. 

On waint qu'il n'y %itatteinte 8 la 
libert6 de c;hoix de I'individu el 
suppression de la confidentialit6 
des dossiers m6dicaux. 
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dbbat iibre et suivi s'irnpose, pour 
1 1  fixer des buts et 6tablir des iignes 

directrices,cfes norrnes et des 
m6eanisrnes de r6gulatbn. 

Lvaeatsnornie,la consultation, k? 
consentemen! &fair& et la 
confidential#8consthuent les 
plerres angulaires de la prestatisn 
de sewices g6ndtiques rnsraux. 

Les individus et leurs farnilles 
daivent avoir acc&a aux bienfaits 
qks'sffrent Im technologies. 

I tvacc&saux sewices g6nettiques 
ne doit pas instiller le rejet dd la

1 ,  diversit6 e%de I'infirmite. 
I 

: I

I !  

l a s  applications won rntdicdes des re@hnoIo@esgtm5tiques susdtent 
6g6tlement &s ~sccupticms.Les utilisatisns nsn m&icdes possibles 
campment la dlection du sexe du fatus, I'exclusion d'individus B l'emploi 
su & une police d'assurance, la pRuve de la parent6 ou de la patemit6 B des fu 
Qurirtiques orn d'ifnmigration et la mise au point d'agents destines 8 la $uem 
biologique. 

Il est manifestanent temps d'avdr un &bat libm et suivi sur les question 
msrales enlourant les techno10gies et applications gh5tiques. Un b n  mmbre 
dk ces questions m t  complexes et souleventdes opinions fsrt &versesau sein 
de la population canadieme. Ees diff%rentesperceptions qumt b ce qui est bon 
pour l5ndividu et ce qui est bon pour une socibte qtli pss&deun k$@e 
universe1 d'assurance-maladie donnemt pmbablement lieu B un &bat a n h C .  
Ce dt?bat doit avoir lieu pour qu'm@sse fixer les buts souhaitables, 
&termher et r&audreles wmts, aiPlsi que pour ttablir les objectifs, les 
normes, Ies directives et les mites qui convienment. 

La c o m g ~ k M o n ,les soins et l'agpui apples  aux individus malades ou 
susceptibles de l'hre font partie d'un systerne de soins & smtt qui se veut 
compatissant A cet bgard, voici ics wes du Conscil des sciences : I

Les technologies et services gtdtiques doivent ttre 6vduCs et offerts dam le 
ccmtextc d'une mi6t$ humanitaire et continuer de l'etre. Ee choix 
individuel (l'autansmie), la consult;ttion,1e cansentanent eclair6 et la 
confidentialite constituent les piems mgulaires de la pres tah  de services 
gtnetiques morau. 

L'objectif premier des applications g6tiques aux wins m6dicaux vise a 
traiter ou & pevenir les maladies gtnetiques; les technologies ne doivent pas 
avoir pour but premier de rt2duire les coats des wins mMcaux ni d'amtliorer 
l'esNee h u m h e .  Les sewicesgt5n&ques ne devraient &re fournis we  s'2 
y a des avantagespour la gem- qui les xeqBit, notamment sur Ie plan de 
la pdvention ou du traitement d'une maladie, du style dc vie ou des c h h  
relatifs B la reproduction. 

Les individus et leurs fmilles doivent avoir ac&s aux bienfaits qu'offrent 
les technologies en we de predre des dtcisions Cclain%s 2 props de leur 
$ante et des methades de reproduction. Les decisions doivent 6tre fmdtes 
sur des dsmks k ~ h i q ~ e sAables et sur m e  cotpsultationexacte et neutre. 

Le ~csursB des S ~ M I C ~ Ogkn6tfques doit &treIttisst! au choix de ehacun. Il 
faut respecter et apguyer Ies &dsians d'un individu ou d'une famille. Les 
individus ne doivent pas etre pknalists @arexemple par la dduction des 
seavices mkdicaux ou socktux) pour leusls decisions touchant la reproduction 
ou leur mtC pemnnclle. 

Le recours aux techdogies gthitiques doit se faire en confornit6avec la 
diversit&et l5ineapacit.6lites ti la condition humah. Il faut prendre gar& 
que l'accb aux services @&tiques n'en vienne %I instiller le rejet des 
intimes. 



Canada p & d e  un dgime national d'assurancc-maladie qui repose sur des 
; v d m&ales fondamentales. Bien qu'il m sdt pas parfait'* mtn sysr&ne de 

canpte pmbablment parmi les meiUcurs du monde. Malgd ses defauts, 
3 sdtallier la qualitt, un prix aboldable. l'tkpit6 a la compassion^^. Cepn-
mf la hausse des coDu des soins mCdicawr 6br%nlc dc plus en plus cet 
~ d b r e .  P 

ER 1987,les d6penses de sant4 au Canada s'6levaient 9,0 p. 1 0de notre 
podtdt national bmt19 et npdsentaient de 25 B 35 p. 100 des dCpenses publi- 
ques prwhciaJesH. L'une des cmsQuences de la hausse des coots des soins 

, & ~ n t 6&side dans les rnesurcs dc compression budgetaife et la concurrence 
~p6hsant.epour la assources fbnci@ibresdisponibles. C'est lh le copltexte 

.. :&cmomique que Qsivent affmter 1es adeptes des services & mMecine 

, - Jl est impossible de pdvoir quels mnt les technologies et services g4nCtiques 
s ou si, dms l'ememble, ils permenrunt d'6conomiser les 
sang. Wne chose est sQre pourtant :d'une plus grim& 
des genes &ins la smtd et la m J d e  &cotlle hmise au 

@$nt de cenaines applications aux wins mddicatlx gui,elles, m t  rentablesl? 
, ,&faisIc manque de rwwurees rend presque impossible d'offrir eerkim sewices 
'./.&m6decine g4n4tique rentableq b n t  les avantages pour h sank5 snt Ct6 cEmm-
.Ms.Les mtrictions budgCtains s'expliquent du fait de la c m c u m w  pur 
*'&tenir des fonds et de la faible priorite acw* en @n&rd aux programmes 
@dtiques par la profession rrm6dicde. par les adminisuateurs de la smt6 et par 
bs rninis&m & la Sane. 

r La difficult6 ci'obtenir des fonds pour les sewices de mededne gCMtique 
f is tre  bien les problemes hh6rents & 1'htCgratim de toute nouvene tech-
mlogie aux syskmes de smtt et d6rnonb-e la necessid d'ttudier ciavantage les 
questisns qui e n m m  la pmmtion et le financement des mins medicaux au 
Cana& Lkasces w i v e d  ii des wins m6dicaux complets et t 7 m ~ & s  par les 
fonds publics wnstitue un important obketif pour Ie Canada, objectif qui 
s'appuit sur des vdeurs m i  Jes  fondamentales. Ne pas hclure de nsuveaux 
sewices efficaces, kls ce- services de mddecine gCdtique, dans les soins 
de sante h a n d s  par l a  fonds publics canpromet la chances d'atkhdre cet 
objectif et p u t  6galement mener l'etablissement de seAces prives. ll en 
nhdterait un systerne de sat$B deux niveaux fwd4 sur h capacit6 de payer, 
ce qui irait l'encontre des sbjeetifsdu s y s h e  de mtC et des intentions 
dtclanks de la population canadiem. 

Pour &re- efficace, un &@me de SBiBls de sanE doit se caract$&r par sa 
mplesse. Au fur et B mesure que la science pmgresse et que les Besoins des 
consommakurs 6voluent, k s  &~deu& en mati&rede politique W e n t  sans 
esse &ablir lbordre deo prioribts en ce clui csnceme la p~station des &s 
m~&cauxet voir il'integratfon dussie des mvelles cxmaissmces et 
t%shnsls@es. 

' hes sysr&mesde em6 des 12 gouvmemrs prsvinelawx et :ttmiaux, lequels wflbtcntk 
b i  ca~diennesw & s m d , sent ici @onri&& csllectlvment gour fme~b wshcro dz 
mtCdu Canada. 

Le manque de ressources rend 
presque impossible d'offrir 
csrtains services purtant 
rentabics. 

Ne pas inclure de nouveaux 
services efficaces dans les soins 
de sant6 finances par Bes fends 
publics cornpromet les sbjectifs 
de mtre sysl&mede soins. 
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%Ifaut arneliorer I'enseignernent 
p s que les Canadiens puksent 
prendre des dkisions $clairbs 
prows de leur sante. 

Tout en csntribuant au progrb 
gtjn6raB des mnaissances, Bes 
chercheurs canadiens tentent de 
trouver des solutbns a des 
prsbl&mesde sant4 particuliers B 
ce pays. 

Pour Iglieux profiter des biedaits dksulant des rnmissances et des 
kehnslogies g6n6tiques et 6viter leur utilisation 8 mauvais esciemt, la gopulatia 
canadienne, les professionnels de la santC et les d6cideursen mati&rede 
pfitique doivent prendre davantage conscience des mtributions actuelles et 
des pseibiHt6s de la gCnt!tiquue dans la domahe de la pevention eb du 
traitanent de la maladie. L'enseigmment est phordid. 11 doit debutes ZI. 
I'ksle primaire, se pumuivre cru scandaire, ii I'universitC eo darts les 
programmes Be formation dispens6s aux professionnefs de la wntt5. Mais 
l'enseignement est le processus de toute une vie et doit s't5tendre au public en 
g$n6raI et aux prsfessionne1s cpi mt  d6j8 tennine leuzs ~tudes. 

A l'heurc sctueU~la majorit&des eleves au primaire et au secondaire 
n'enknent @ere parler de gCMtique cn classe. Tous les 6l&vesdevraient 
pourtant appaendre 1e rOle que jouent les genes d m  la smte et 1%maladie B 
l'tcsle primaire et, & f a p  systernatique, au premier cycle du seconcaain. I1 
faudrait initier les Ctudiants aux applications de la g6dtQue ii la sante, ahsi 
quvaux questions sociales et msrales qui y writ ~ I i b e s .  

M$mc le personnel Be la sat! nc reqoit pas un enseignement suffisant en 
gt?dtiqueW.Ainsi, la g6Mtique devmit &re mieux int6gree aux cours de 
rnCdecine &&s a x  trcris cycles de Ikmeignernent univefsitaire ee en 
formation continue, et elle devrait tire enseignde de truis faems :en tant que 
science de base esuvrant tous les aspects de la santt? et des S O ~ Sde santt?, 
cornme matiere d'mcours de m6deeine g$&tiqne aen ant que partie 
btegrante de tous les autres cours. 

D m  les autm dsmaes Bes soins de sante, notmrnent la dentisterie,la 
di6t6tiquel les wins infirmiers, la ghanacie, la dadaptation et 1e travail social, 
une comprt!hension de la pddispsition gMtique B la m d a i e  erst Cgalement 
impomnw. A I ' h m  aftuelle. la gh6tique n'est pap bien incorpode ti la 
formation et ti la pmtigue d'aucune de ces disciplines. 

Enfin, au sein d'une mi6t6 ~moemtique, il faut que le public wit bien 
infome pour que les individug puissent prendre des &cisions penomelles 
Cclain5.e~ et prticiper 8 lg6laboration des p01itique.stouchant la population. 
C'est purquoi l a  Canadiens ont ksoh de renseignements qui lcur pemettront 
d'en savoir davantarge sur les techndogies et servims gb&tiques re118 illa 
sank$ en partieulier, ainsi qu'au systeme canadien de la sante, en gt?nt5ral. 

La n6cessitd de la recherche 
>ifi 

La recherche requise pour comp~ndrele r81e des gknes et F u r  en m u  
applications aux soins de smtd repeente un travail dgantesque qui d 
vraisemblablement f a l i s e r  l9acdvit6 nationale et internationale wn8 
grand n o m k  d'mtks. k s  Canadiens font de la ~echerche gene 
sculement pour accmw w bagage de connaissances comportant 
rtpercussions S in i td~s ,  mds Cgtlement pour chercher B trouver de 
des mutations et B des maladies qui sant communes ou repu@e 
ppulation canadienne, ainsi que pour favoriser I'esssr du secteur 
giotechnslogie au Canada. 
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] B ~ Scertains dcmaines de h recherche @nCtique, le Canada p s d d e  des 
~ p e t e n c e snconnues, et les chmkuw c d e n s  se situmt B l'avmt-gar& 
d m  la recherche touchant des maladies @nePiques cunme la myopatftie de 
m c m e ,  la mucariscidose ct l'hypercBrolcst6~emie. La recherche qui 
s'effeclue au Canada contribua acmftre la base internationale de donnCes sur 

gtnes et sur leur ldle dans la sante et la maladie. RCcemment, le gouver- 
sment canadien a r ecmu  la valeur des chercheurs et l'importmce de la 
E&erche en 6tablissant un dseau de recherche g6nCtique dans le Programme 
& reseaux de centres dkxceDenm. % 

e n  outres pour 1%5soudre certains p&1i?mes de sane propm stux.Canadiens, 
n faut effectuer m o r e  plus de recherche, Bu fait de l Ymimmigration et des 
modes de peuplment, fa population canadfame pssede ses propm mutations 
ef maladies. L'int6gration des codssanees et des technologies gCn6tiques aux 
etudes portant sur la sa t6  ds 1spopulation permet aux ckrcheurs de d6celer bs 
g&mparticuliers et les facteurs de risque associ6s h ces maladies et de trouver 
g a  f a p s  de les pdvoir et Be les pn5venir. 

%Larecherche en g4netique offre egalement des d&oucMs h l'industrie 
e d i e n n e  dc la biotechnologic. A l'heun amelle, 11activit4 du secteur privC 

' '&t faible d m  ce domaine :une mqui3te du Consefl des sciences men& en 
' $989a Ctabli que mdns de 10 enmprises s'secupent de la mi= au point Be 

@agnostics et de trdternents de maladies gtMtiques. Les mtcmismes pour 
. hausser le niveau de la recherche du secteur prive camprennent &s cddits 
d'imp8t aux investisseus, un finaneement direct accru, des c W t s  d'impdt aux 
entreprises de biotechnologie et me plus protection des brevets. 

Malgd mutes ces pssibilit6, le financement accordt5e ti la recherche 
mMcale au Canada est largernent insuffisant en eoonpamm avec la autres 
pays industrialils, et la partie des fonds de recherche consads B la recherche 
gdnt5tique est plutst Mble2" La r15solutionde gmves probfemes de smt6 se 
muve h s i  entravCe par le manque ck resources. 

La nCessit4 d'sgir : les buts et les initiatives 

Les syst&mes de santt?du Canada ne dipnsent pas s u f ' m e n t  de sewices 
fades sur les cannaissanees et technologies existanks. F)e meme, la plani- 
fication des soins de sant6 ne p r d  pas en m p t e  notre compdhasion accrue 
du r61e des g h e s  dans Ia sane et la malade. Il faut htt5gnr davmtage les 
technotsgies g6nbtiques existantes et les services connexes, qui a t  bienfaisants 
et mtables, aux syst&mes de santC ilnan@ts par les fonds publics :qumt aux 
nouvelles technologies a aux nouveaux sewices de sang, il faudra les intro- 
hire gmduellement, de faqon opportune, en s'appuyant sur des CvJuations & 
MnCfices et de risque$ p r  la sank!, ainsi que sur des Ctudes de rentaMit6. 
Nms devons pro&Ber a la mise au point de technologies g&ttiques et h 18 
prestation de services de mCdecine gt$n$tique, mais en toute pmdence. 

ll est important de r emaf t r e  clue de pair avec les MnCfices maCit$saux 

technologies g6nCtiques existe la psibilitC de mtfaits dus B feur mauvisise 

utilisation. La$n5percussions techniques et morales des technologies et des 

ervices gC&tiques doivent &trepleinement envisagees. Les considCrations 

mordes sont cruciales peur la pfmifkation et la prise de decisions en ce qui 

concerne tsus les aspects de la gtWtique m&iicale, y compris la recherche, la 

mise au p in t  des techniques, la prest%tlon des scwices et l'u~isation & 


Le Canada est i3 I'avant-gardie 
dans la recherche touchant de 
nombreuses maladies g$n&iques. 

La recherche en g6n6tique offre 
4galernent des d4bsuch6s A 
I'industile canadienne de la 
biotechnologie. 

Les systdrnes de santCt du 
Canada ne dispensent pas 
suffisamment de services fond& 
sur les csnnaissances et 
technologies existantes en 
genktique. 



II @stessenliel que les 
respnsables.des politiques, les 
prsfess'eonne8sde !a sant4, les 
&ducaleurset le public planifient 
et passent A I'action. 

Neuf buts doivent &scarmais 
guider les politiques. 

l'infonnatjrcm. Ea mise en application des techn~logies et &s cmdssmces 
g6n6tiques doit se fabe clans le cmtexte d'une mcitstC huananitaire, d'une 
&6tt! cpi a@e le c M x  individud et l'avancement de la science. 

Psurque la mi= au pint et 1"pplication des technologies et des services 
g6dtiques saient efficaceset modes, il est essentid que les repneables des 
poritiques de sane, Ies pmfessiomls et les admhistrateurs de la smtk, les 
edueateurs et le public f l u e n t  et passent B l'action &s rnainEnant. A cet 
$gard, le C o n d  des sciences Cmce neuf buts et recmrnande &ux initiatives. 

Les buts I 
Ee CrPnseil des sciences pense que les buts suivants doivent, l'avenir, guider 
lespPitiques sur l'irrfmation et les technologies @dtiqucs. PI%ensemble, 
ces neufbuts constituent les fandements d'une utilisation du savoir gkdtique 
dans un each moral et soei;tl qui re~orcerales vdeurs du sysdme emdien de 
mins de sant6 et am6liorera le8 services de mtk. 

1) 	 En s'appuymt sur les c d s s a n c e s  et techm,logies gt5n6tiques existantes 

et sur des 6vJuations aggroprih, amkliorer la prestation des seniees & 

diagnostic, ck pdventim, de traitement d de esnwltatim offer& darns 1e 

cadre du systeme c en de soins de smt6. 


2) 	 Continuer d 'h t6p r  au syst&me emadien de soins de smt6 les nouveaux 
services et technologies g6nCtiques sdutai~s. 

3) 	 VeilIer ce cpe mute pmme muffrantdkune maladie g6n&que, 

pr&%spss4e it une maladie gh6tique su susceptible d'avoir &s enfants 

attelnts de malacfie @dtique sit un accts &@table B &s services de 

mt%kche g6dtique au sein du systtme cmadien de soins de wte.  La 

decision d'avoir recours B des services g&&iques clevrait &re laisste 

c h m .  


4) 	 Bva~uerl ' m u i g  et l'effimcite des nouvaes technologies gh&iques. 
Cette evaluation devrait tenSr campte des csnsid&mbns modes, 
6conorniques et techniques. 

5 )  	 Finmar hvantage de r e e k e ~ k s  sur les factem g6n$tiques de l'arigine, 
de la progression et des effets des maladies, ahsi que sur la pdvention et 
le traiternent &s rnakxiies g6dtiqms. 

6)  	 Veiller it ce que soient mis en place e&appUqu6 des lignes Birectdces ct 
des rntkanisrnes de t.e@ementat.ion appmpries pour la reehe~he et les 
services de m6&cine g&efiquev et F u r  l'utilisation des remeipements 
m&iicaux d'orcire @nt!tique. 

Imcorponr &vantage la g6nt5tique dam la fornation et le recyclage du 
personnel de la smtt? ainsi que dans les examens menant l'obtension 
d'un dipldme ou d'une licence et B la sp6cialisatim. 

8) 	 Amener le public B mieux eonn;rftre d amprendre la diversitk gdnCtique 
humaine, la prtkiispo~tisn @ne!tique aux mdiidies a les questions swisrles 
comxes, gdce ilde rneilleurs programrraesd 'emipment  en sciences et 
en hygiene dans les 6coIes et g r h b des pmgrammes de sensibilisatican 
du public. 

mailto:@dtiqucs
mailto:@nt!tique


,mCLiorer les systtmes d'infonnationmbdicale, enuck gestim et.9) ge couplage cks cbm&s et ceux de classificationdes maladies pour 
m p t e  des questions g6dtiques. 

mar atteind~ les buts indiquds, le Conseil des sciences remmande que : 

1) 	 TWS les mlnisPres prcwhciaux de la SantbCtablismt des canit& 

charg6s de donner des eamils en w e  de filvoriserla prestation 

opportune et effieace des sewises.gt5dtiques. 


k sminisf8resf6dkra9 et pmvinciaux de la Sang c&nt ua comite 
mixk des services et dom&s g6m5tiques et le chargent d'examiner 
l'kventail eomplet des questions techniques et morale$soollevees par 
les technologies gedtiques actuelles et nouvelles et par leurs 
applications. Ce @omit6devrait Cta m u l t i d i s c i ~ t l eet comp~ndre 
des repdsentants des usages des s o h  cte sant& dique des 
planificateurs d du personnel de la s&. 

II faut, dans les rneilleurs delais, 
rnettre en place deux 
mdcanismes qui faciliteront la 
prestation opportune el efficace 
des services gbnbtiques et 
Iqexarnende I'eventailcornplea 
des questions techniques et 
morales. 





es Cmadim vivent plus longtemps que jamais. Un grand mrnbre des 
maladies qui faisaient des ravages darrs l a  @&rations gnWdentes ne 

sentemplus une menace majeure. El y a cent ans, l a  principles 
d&s etaient la t u ~ ~ o s e  et la pleumaie; ern a t r e ,  un grand 

mmbre d'enfants succombaient des mites d ' m  maladie infaticuse avant lv8ge 
do la pubedz2. On est cependant parvenu depuis 8 enrayer la tuberculose et un 

nombre des mdadies Wantiles jsdis fatales, du moins dans ks  pays 
&vef&s. Bien cpkb restent un pblkrne m&cal h ~soudre,les maladies 
a e s ,  dant le ahurnscmximm, mtribuent peu B la mmtalitd au Canada. 
Par ailleurs, B l'exeeptisn mtaire du sylldmme d'immuno-defieience acquise 
(sIDA), les maladies infadeuses mt mg r a d  partie ete rcpnm&s @ce des 
mmres efficaees d'hygi&ne pubfique. 

k smaladies carcliques et vmulaires, le cancer et lesmdadia chnmiques 
arnumes de l'ilge mOr et de la vieuesse f i p m t  parmi les prhipaux p
H&es rnMeaux cpi seposelat aujwrd'hui aux Canadiensa. Tsutefois, il 
nrexiste pas encore de mt&gie efficace pour y faire face. 

Jusqu'au milieu du XIXOsieele, ks rnbdecim pouvaient ~ssouder un os, 
&rir un aWs, Wger ies sympdmes et soulager les rndardes, mais, bien 
*vent, ils nc powaimt offrirde gutriscm. Le p g r e s  social, bsmesures 

nouvelles technologies m6dicales. 
s a phamaceutiques, o ~ z tpermis de 

'f~1everl'e@mcc moyenne de vie et de &ire le tux  de mortalit$ au 
Canada. t'assainissement du milieu de travail et une ce&&~ dduction des 
fluants dans l'envimnne~ylent cmtpitxlent $@emed l'am~liorationde la 
santc. ' 

Malgrt5 des pmg* tangibles, cepndant, la mtdedne msdeme dispose 
encore de moyens kbmitbs. Bien que la m6deche continue de pmgresser et que 
desmacamem et des interventions plus efkaces f a a m  conspamment bur 
apparition, nous worn a t a t  ce qui sernble C ~ R  un plateau dam 1'Cvdution de 
la stmtd. La facult$ de pdvenir et de traiter les maladies reste limit& en partie 
par isrpnesampdhension imparfaite des muses profondes et des mCcmismes 
d'tvolutim de la plupart des maladies et par la mretC &s outils dcessaires de 
@diction, de diagnostic et de traitement. Les nouvelles do&= sur les genes 
el sua le rSle qu'ils jouent dans la santt! et la maladie emtribuent nous foumir 
ces mtils. 

La bonne $ant6 

Bnsr la plupart des dt%.nitims actuelles, la mtd est plus que la simple abmee 
de maladie, quaiqu'il s'a@se lh de son aspect essentiel. Enmst5quence, mtre 
systkrne de sant6 vise donc surtout a detecter et h W e r  tout &art par rapport a 
I'elat d3quibbx-equi cmtitue la borne sant.6. hRs causes de cet &art peuvent 
etn extemes (infectionou lesion, par exemple) ou internes et inhenntes h la 
Constitubion de IYnindividu ( c o r n  la mdadie de Tay-Sachs ou la mucovisci- 
b e ,des voubles classiques du m6taboisme). IIest de plus en plus evident 
gue la plupalt des maladies ssnt emultifactoriellesw, c'est-Mire qu'elles 
*dent d'une comtdnaissn Be facteurs intams et extemsa4. Laur manifes-
htion 1~5sult.e la fois & la @disposition de l'individu la maladie en question 
et de facteuts extems susagtdbles d'en waiter l'awarition. Le rndade n'est 
Pa hplement IVht)te d'une maladie donnee :c'est une pemme ayant des 

Les maladies communes ne son! 
pas les m6rnes aujourd'hui qu'il 
y a un siecle. 

Be nos jours, les troubles 
cardiaques et vaseufaires, le 
cancer et les maladies de la 
vieillesse wnt les maladies les 
plus frdquentes. 

Le progrbs social, Ies mesures 
d'hygiene publiqkne el les ncau-
velles technsiogies m4dicales ont 
fait augmenter I'espbrance de vie. 

Les moyens de la rn6decine 
moderne restent encore limit&, 
mais la mmpr6hensiondu rdle 
des gbnes dans la sante el la 
maladie offrede nouveaux outils. 

ha pimpart des maladies 
d6coulent d'une cornbinaissn de 
facteurs internes et externes. 
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Wquence et gravit4 I'urine, des infections d d e s  kt$quentes a de l'hypmeasion. Lamalaeie n 
cklm en mayeme h l*@e de 41 ans. Dans 5 ii 10 p. 100 des as,elle se 
msfomre en mahidie &male termhale. La malacfie plykystique des reins wt 
aujwd'hui l'une des prhcipales milladies Erait6tz.s par dialyse. La dilatation des 
a&es & 4 M e  (anbvrysmes) se prOduit dans 10 ii 30 p. 100 des cas. Env-wn 
3 g. 100des pemnnes qui m m n t  de lar rupture d'anevrysmes& h u x  
mffient de la maladie polykystlque cles reins. 

Lamucoviscidoae (fibrose kystique) 
Un nouveau-I%! a w w k n  sur 2 000 envhn contrack la mucwiscidose. Un 
Crtucasien sur 20 environ parte UR gbne qui, en double dsse,cause h 
mueoviscidose. 

La mucovkcidsse atteint les glandes qui wrktent les lames, la weur, la salive 
et le mucus. Une &f ion  excessive de mucus viqueux dans ks ipoumons rend 
la respiration difficile et donne lieu % &s I6sisns pulmoncrires et cardhques 
progressives. Las pournsns d'une personne atteinte de rnucoviscidsse ofknt un 
milieu id& pout les infections. L'exds de mums emplkhe 1'6pancfterncnt 
normal desmzymes pancreaticjueq ce qui I'eff~acitb du s y s h e  digestif. 
La gtavig de ces sympt8mes vaaie beaucoup. La traitemertt des sympbmes de la 
mucovissidose bit Mucoup de progrbs depuis quelques m n h .  La mitie 
environ des rnahdes vivent mlntenant jwqu'ti 1'8ge de 24 ans, rrlors que dans bs 
mn&s 0,fa moitih des malades ne vivaient pas au-del8 de l'lge de quatre as. 

Dee gMticiens canadiens ant identif16 b gkw & la mu@svisidmeen 1989. 
Un certain norneede formes ciiff6rentes br gene peuvent causer la 
mucoviscidsse, A I'heture scluelle, il est possible de depkter environ 70 p. 100 
&s p t e a s  d'un &ne mutant de la rnucoviscidsse. 

La myopathk (dystropbiemuseubire) de Duchenoe 
Un muveau-ne M e  sw 3 500 environ porn le gbne qui c a w  la myogathie de 
Ducknne. Cette maladie est extr&nement rar%chez les f e r n s .  

La matadit se cmcdrisepar unc dc!g6nbcence progressive des fibres 
rnusculaireset par un &@rissmcnt pi finissent pstr tuer le md&. tes 
symptdmes cornmencent nmdmmt B se manifester avant l'Qe de cinq ms. La 
mm, w & e  par une infmtion teqiratoireou pa une &faillance cardlhque. 
survient g6&demmt enm 30 cb 40 ans. 

L'bypercbolekt6rol4mie fmiIiale 
En M r i q u e  du Nard une pemnne sur 500 de une dose du gene qui cause 
I'hypenhlesthEmie familiale. Un nouveau-n6 sur un million en a me double 
dose. Cettt m d d e  a t  &ux fois plus frequente chez les Qmdiens hngais. 

L'hyperchola~I6miemsdifie Ie taux de cholesdml. Les perwnnes qui mt 
me double dose du gbne ont w e  ehol~~rot6mie extrbment bbvk, qui erause 
g l e m e n t  la moxt par m M i e  cmonarienne avant 1'8ge de 30 ans, Les 
personnes qui n'ont qu'une dose du gene souffrent, elks aussi, d'me 
cholesdmIhie momale. P&s de la moitid des hsmmes qui pas&&nt une dose 
du g& ont des qmpt6mes de maltdie c ~ m d e n n eavant ls&?ge de 5gI ans. ekez 
les fernma, cette poponion est de 33 p, 108. 

(suitepage 24) 



























@#;@.$ir ea fm~ ~ e & e mLe s6quen~agemnsiste 6tablir
..,.,.i.:e.,,,,,.'"..'... cam, lpuutd& gqueqyge du gCMme 
.:@ : i & i & ~ ~ q a g econsiste il etablir l'ordre p f i s  des paires de bases et fatmit une..as., .:.:.,,.. XI.:.y.,:.Y.'. 

>g: .,,,,>,:. e bien plus &taitlee du gtwame que ne le permet 1'6tablissement d'une<.:...:.:.?<.s:.:&geN':L~e s m &s &qumces nw&daque permet de W r e r  
!&$$$ji*$:>gnetiques et de m p m h  ces' variations ainsi que l e m  effets mr 
2:...::t!::3p,,.: . ,~::3.ed

et ]a maladie. Mais le dqueqage de tout le g C m c  cst me ache 
..,.,.....X"'2:$Gp&&rable,.:.:......:.::.i>..:.:., .,.... . car w estime quc I'ADN humah est canpod de trds milliards 
~..,...<:ii:;:,,*,;:: ...,:+.:.:.:.,',
i::e::.rg:~@+s, .. ....,..~ de bases C'est une ache p i  cldgera ir emp6ration internationale et.. 
#~$$~j~~:,,pUmitd t e r  arnuellernent 200d l i m s  &Mars sur unc @ride d'au 
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nit6 de regorter l a  grsurds pjets & dquenqage 
e meilleure technologic de &termin%tion de la 
d o W s .  On xBemande par ailleurs s'il faua 

en= du &nome entier, ou d'abord ce11e des 
production cle pmt&ineset celle des segments 
see % la sand et a la mal;Idiess. . 

p a  m p l e m e m  plus le fie 
degd de vadabiliC 

qw les facteum 
malade chez les sujets pddispo&s. L'emplace- 

humains n'est m u  quc dans le cas de . 
esbatif de 50 O(M 180 800. La sequence 
6te determinee que pour moins d'un quart de 

:.'::.:::'as
1 600 gkm, et la sdquence nuclt%tidique csmpl&te n'est c m u e  que pour
I ' i.$n ..flombre de genes encore moins grsnd... , .:.:...:. 

. .. . . . . .,, ... ., 

1 N b o i n s ,  les renseipements disponlbles sur les g&s dont on a dRss6 la 
cute et que l'on a caracddsCs sont des plus udes. I1 en va de meme de ceux 
sur ks dquences d' ADN distinccives (appelees maqueurs), car ilLs permettent 
& retracer l'histsire des genes dam les fmillcs. Ces remipements ont 

1 d'aitIeua muvd des applications d m  le &pistage et le paitement d'hdvidus 
pfedisposes % cemdnes maladies gt!n&tiques, ainsi que dms les services de 

j multation qui leur m t  offem. 
c 

I

I timites des donnCes medicales canadiennes 
I 

1 dowes  medicales canadiemes ne peuvent servir B determiner de f q m  
tiable h cmributim des maladies gCdtiques la mortalitt5 et a l'invalidig, car 
(astabtiques actucUes ne permetrent p s  dc m & r e  la cause ptbculiere dc 

maladie. Pour etablir le r(Ue que joue la ght!tique dins la borne ou la 
mauvaise sant$ des Canadiens, il faudra agpmfondir nos comaissanses des 

. &uses asmaladies, m e m  &vantage l'accent sur l'@i&midogie g$n$tique et 
huver de meilleures mCtfmodes Be classification des maladies et de traitement 
be8 dom6es mt!dicales. 

1' 

Ibrdre p&cis des paires de base. 

Le smuen~agede tout le genome 
@st un processus labrieux et 
d t e u x ,  mais il mus aideaa ti 
mrnprendre les effets de la 
variation gbnbtique sur la same 
et la maladie, 

Nos csnnaissances ssdr 18s genes 
restent encore lirnitkes. 

Pour Qtablir le a6le de la 
gkndtique dans la sante des 
Canadiens, i i  faudra de meilleures 
m6thodes de classification des 
maladies et de traitemen?des 
donnees rn6dicates. 

mailto:@#;@.$ir


EncadrO 9 NombPc dc cas peu d i o n  de Pourmaage de 
FrCquenee des maladies CafCgsrie & maladie giinktiqm* naissances vivmtesr wtes Iwm i s s m e s  

ghndtiqueschez k s  enrants 
et les jeunes adulfes en Dominente 1 395,4 0.14 
Colombie-Britsnnique 


(1952-1983) 
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Encadre 10 
Principaux m4carrismes 
des maladies @ntPiques 

;, , .. , 

, ,  . 
,, , . 
. , 

,:. . . 
..,.,..r. 

de la maladie s'appliquent. Par contre, chez I'homrne, ks 
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Canada pour classifierles maladies eg  la 
&emation;lle des maladies ( a - 9 ) .  
g C f i e ,  la CIM-9 n'cst pas b t s  utile 

la caux & la maladie. mp&entm c a u e n s  
de modifier la CIM ont demand6 cextains 
de la cause de la maladie. En attendant, si les 
mettaimt au point et utillsaient des sous-codes 

des maladies,on dispcsedt d'un plus grand 

x -le regroupement dam un mCme 

es au sein de la population, ainsi que la 
es. La flupart des provinces font maintenant 

saire pour mettre en codation les &ss&rs rnMieaux. Lemp1age 
en effetd'avoir de meilleures statistiques rntdicales, tout en offrant des 
es eonnexes sur le plan des soins de sante. L'utilisatim d'un nm%m 
ficatioffest le rneilleur msym d'attettemdre ce but, mais cem technique a 
certaines inqui6tudes en ce qui conceme le camc&nwnfideniiel et 

dsnnCess8. Des pmtwoles ant toutefds Cte etablis pour assurer la 

wuplage des dossiers m6dicau, iJ importe 

doit y avoir compatibili~entn Ies syst8rnes des diverses provinces, parce 
les individus,pewe?t se &$placer dbne province l'autre et que les 
bres d'une mCme farnille peuveslt vivre dans&s provinces difftrmtes; 

des lignes dbectnces et m promole satisfaisants visant it pmteger le 
cwact&re conlidentiel des donnks doivent dgir l& ceuplage &s dossien et 
I'emploi de raumeros d'identificatisn; 

i3. faut Mquer aux particuliers Ies avantages du syst6me et la faqon dont le 
caractere csnffdentid des h m k s  peut &tre pdserve. 

Par ailleua, on ne saudt  trop insister sur Ia n&asitt? de en?er dvautres 

. Le registre de la Colmbie-Britamique constihie un excellent ma%le. 
. &pis 1952, il pennet en effet de suivre les prob1bes de santd B la trace. 

A m e  fm,il utilise un systkme simple de codification des maladies en fcnction 
de leur cause, ce qui en fait un fichier particutierement utile pour 1'Cpidemio- 

' lsgie gddtique59. En plus de servir ii des fins de recherches, le registre a 
permis d'ameliorer les services aux gersonnes attehtes dvune mtiladie ii 

: mposatnte g6n6tique et &e planifler Ies services affrir aux handicap6s.
A mesure que la population viefia, le registre aidera h Mpister les dements 

. J$m5tiques des maladies ehniques de I'flge mar. 

Le coerplage des dossiers 
mMicaux permet d"6lucider la 
distribution, la cause et la 
progressiondes maladies. La 
plupart des provinces cherchent 
donc des moyens de rnettre en 
correlation \es dossiers rnedicaux. 

Les registres de surveillance des 
maladies permettent dgarn6lierrer 
la prestatisn el la planificationdes 
soins de sant4. ll faut don6 en 
amroitre Ie nombre. 

i 







dtique, nous sommes aujourd'hui ir l'aube 
nsion de l'organisme humah et des 

pourrait ainsi f a h  un formidable bond en 
s technoIo@cs d6 1'ADN permettent en eKea & voir le 

miner la dquenee particdiere & chaque gene et de 
genes prticuliers et leur fonetion mmale dans 
port& awsi gmde que la decouverte du micms-

nouvelles technologies gent5tiqucs mt le 
s de smtd en permenant de depister les 
des pddismtians:aux maladies 

pnWctiQndes risques et la pnWsisn du diagnostic de la 
dlmpptants aspects de I'enraiement de la maladie. LR 

tilisation des technologies de I'ADN P des fins de 

diapst ic  des maladies gen&tiques (voir I'encadn2 11) s'appuie sur : 

a strumreet le nsmbre des c ~ m o m e s ;  

a s$qPlence de I'ADN (a l'aide de sondes ou Be marqueurn gen6tiques); 

a qwantite, le earacten et la fondon des pfoct5hes produites par le gtne; 


tout effet mttabolique ou biochhique mesurable qui cmtdrise la malacfie; 
Uute manifestation clinique connexe. 

Les nouvelles technologies ant 
le potentiel de r6vclutbnner les 
soins de $ante en permettant de 
depister les individus genktique- 
ment predisposes A la maladis. 

I I  exisle quatre armes contre les 
maladies g&n$tiques : la preven-
lion, la thdrapie genique, le 
traitement et I'abstention. 

Le Canada a fait oeuvre de 
pionnier dans la mise au point de 
technologies et de sewices 
g6nbtiques. 

Le diagnostic peut se faire B 
plusieurs niveaux. 



Encadre If 
Exemples de 

tests*netiques 

. . ... 
i ' ,; .:.; 
, . 

ides tests bdiiects 
Lesgenes clt%&es produisent des changements m6taboliques que l'on pu t  
pafois mesuer pour dkeler la pdsence d'une maladie &dtique missante. 
Qu'eiles jownt ou mn un r81e dans l 'amtion de la dad ieQles substances 
m d s  sont assocites B sapn%nce. 

lExemple :Ia phQtylc&murieest une maladie rnonog6nique qui entraine 
I'arrihtion mentalc si un &@me spkial n'est pas pscrit peu aprbs h naissancc. 
La m W e  UeGouled'un Btfaut wetique qui empikhe la transformation de la 
pMnylalanine, ea cetleci s'acmmule rtlors dans les fluides du corps. 

Il eJriste au Canada des programmes de depistage systematique des problbrnes 
de dcabolhe  da la phenylalanine c k  les nsuvcau-ds. Las tests Qe depistage 
rnegurent le t am dc phhylalanine h s un khantillon de sang @lev6 chea Ic 
n~uvau-n6, 

Les tests des produitsg&n&tiqaes 
On p u t  mesurer directanent les prottiinesproduibes par des genes d6l6tkresp u r  
identifierce,rtakesrndadies. h s  tests utilis6s c o m p n t  la f m e  ou l'activid 
anmale de la prr,t&neB sa f m e  QII b son xtivitt?nmale .  

Exemplt :ks sujets ateints Be dr@mnocytosepossedent urn type msmd 
d'h6msglobine qui deforme les globules rouges quand l'oxyg&n%tion du m g  
tombe au-dessous d'un certain seuil @endant desmowelmen@physiques 
ordin-, par exemple). Cette &formation entrake me agglutinationdes 
globules, qui bloqwent alon les vaisseaux sanguins; et g5mt la cireuktion. 
Cette maladie peut tm Fatale. 

Lesglobules pennent une forme anormale de fawille, d'sb le nom d'anernie 
falciforme mssi&nn& it la dr6pocytose. 

L'aaalyse des chrsmessmes 
6ertaines maladies g6dtiques entraient d'impomw aldrations du materiel 
gedtique. Comme on di.spose de techniques fiables, depuis plus de knte am,il 
est dmc pmsibk d'obmer des aberrations dans le nsrnbre ou la structure des 
chromosomes (par exemple d'imporbntes insertions, amputations w 
~ P ~ ~ S ~ O C ~ O R S ) .  

Exemple :la trisomie 21 a t  g h h k m n t  cauh par la @mca d ' u  
chromosome 21 surnumdraite. Psur farm* un diagnostic,sn mi te  1es cellules 
du wjet de fqon B voir les chromosomes et B les distinguer I'm de l'aum par 
photomicrogaphie. C'est eo qu'on a p U e  le cqaypage. 

La 6xhnobgie de I'ADN recombinaot 
Ceue technologic pu t  mirB €tam la pr&ence ou ie risque d'une maiadie 
m h e  dms des cas oh I'altQation @n6eique ne pone que sur un ~ u l  :nuchtide. 
Lee tests c?eI'ADN recombinant reposent sur le fait qu'un brin d'ADN s I
combine h un autre brin qui contieat la sCquencc compldmwHsire de nucbtiides. i 
Les rnarqueurs gOnktiques 
On peut attester la p-ee ou le risque #me rndrrdie g6nbtiqwe I W e  de 
mqueurs &n&iques, mbme si I'm n'a pa identifie la mutation a l'skigine & la 
maladie. Ces rnarqueurs sont des s&uenses nucUotidiques mctt5ristiquesqui 
m t  awxibs B h maladie ou & la pdispsition B cette maladie, SIXIS 
&s&ment en ewe la cause. 



i'...............C<.< ....-.
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w:4f$4&iF:.,. (ethnologies de diagnostic bades sur les produits m6taBoUques ou sur Les diagnostics bases sur des 

cliniques ont un inconvedent majeur :avant qu'il ne soit possible de manifestat ions cliniques snt des@&is&,,,,, #er h un tel diagnostic, la maladie p u t  avoir fait son apparition et inconvenients rnajeurs. w<.?i::.:p~s~;.. 
bx:;::2:vs4:3.@,

ie;@jgv,qut55..:..::~.w;.:?. des effets Wversibles. Qui plus est, ces mCthodes de diagnostic

, ~ ~ ~ ~ ~ ~ ~ ~ ~ f l ~ @ q u e n tpas la cause g6dtiqac precise de la maladie; souvent, elles song ...<,,?:....:.... 

jgi$$$imepu utiles dans I'btablksement de programmes de peventim et de 

e 1'ADN e a  p&em db 
ADN puvent &ternher Ies 

e dans certains tissus et B wrti6.m 

es m6tabIites muvent plusieurs applications utiles. C'mt 
test de la rnala&e dc Tay-Sack et du cEpistage de la 

cfbndogjeqd p m e t  d'exminer le materiel 
aines mutations. Si I'on m a f t  la dquence 
q u e  une maladie (ou la ptktisposition 8 une 

ation b I'aide d'une son& gerrique. Si I" m 
ation il assagit,on peue souvent le trouver par 
g6dt i~e6 ' .  La premier marqueur h avoir t!g. 

':.i:',%$$&mvert, en 1983,'ea~ I u i  a s p s  main... . . .  de la C ~ Q &  gle Hu&@a, 
. . . . .  .i'.
.:i:i...::::ix,;;@arant
de marqueurs pour plusieurs ecntaines de maladies gdnetiques et ce 
"%i&jmbre s9a=& mfldeme~ (voir I9enca& 12). C o n m m e n t  aux m e w e s  
.' .,: ::: ..':,:.. .;, .:.:,.<.:....,I,........... . . . . 
:........:.. quipxmettent d'identifier la mutation elle-meme (mCtkades dimtes), le diag-


.il. 
:::: 
<:. ,,,:, , ,, ' 

...:.:.:.., n~stic l'aide de maqueurs Qmbthodes indirectes) edge des Ctudes sur les.'.' . . :1.; ...~:' 2::,:,;,;. ....... . . . .:..,... families. 
':: : :'i..I.l: . . ,  . 

; Le depistage et le diagnostic 

dans me population les individus 
y sont pddispos6s ou qui punaient 
es programmes de &pistage 

ices de diagnostic et de soins be 
pfstage pevt en effet aider 

r ou h. traiter les maladies. Be plus, il cmtribue a offrir des choix en 
cie reproduction B cwx qui riquent d'avoir des enfants a n t s  ck 
s gtMtiques graves. B p u t  em outre semir d'wtil de recherche, soit 
tude de la variation gtdtique ou de certaines mutations, sdt dam celle 

s causes de ces mutations et de leuls incidences sur la 

ddpistage est une &tape initiale :on exige en effkt des tests plus pecis par 
e pour &ablir un diagnostic sQr. II exis4.e du ~ s t eme variete de techno-
et dc programmes de dtpistage visant dcs maladies di@&rentes,des 

pes d3ges dfffCrents et &s &apes diffkntes de la maladie. Ces 
hnologies et ces programmes s'apgliquent soit aux prteurs de maladies 
&tiques, aux fo&ms, aux nouveau-nes, aux individus atteints mais 

Les techniques de diagnostic 
qui reposent sur des s6quences 
prdcises de I'ADN offrent 
plusieurs avantages. 

On peut d6twter la mladie B 
I%Je d'une sonde gbnique, si I'on 
connait I%s6quence de I'ADNqui 
en est Obrigine. 

Si I'on ne sait pas exactement de 
queDDe mutation il s'esgh, on peut 

' 

souvent le troliver par d&duct!on, 
a I'aide dkn mmarqueur. 

Le depistage genetique permet 
ds repdrer les sujets qui ont une 
maladie ggndtique donnee oer 
qui y sont prWisposes. 

Le dbpistage n'est qu'une 
premibfe &ape. II faut avoir 
recours a des tests plus precis 
pour btttabiir un diagnostic 
catbgorique. 



Encadre 11 
(suite) 

EncadrC 12 
Les genesmutants st 

les marqueurs g6e6tiques 

IRs sondes g4nCtiques 
Les sondes hnclionnent sur le m b e  principe que bsmarquem g&ddques, mais 
utilisent des bins d'BDN qui contiennent la dqwence m h e  de la mutation gh6-
tique B l'origine & la maladie. 

Exmple :l'hemophilie A ptock.de de lYimpossibilitt5pour le sang de se coa-

&emgles de maladies pour lesquelles on a caract0ris4 9es g b e s  mutants : 
Mucoviscidase 
Myopathie Be Duchenne 
Hhrnoptiilie A 
Bhbnyldtonurie 
W d i e  cmonarienne pdmaturk 
R6tinoblasme 
mpourecytose 
hfdadie de Tay-SacRs 
'Ihdadrnie B 
Ualadie dc von Willebrand 

Exemplesde maladies pour laquelles on dispose de 
Maladie polykystiquc des reins 
Maladie dxlzheimer famil& (dans certaines families) 
Rerard mental lie B me fiagilit-6du chrmosoineX 
Cho& de Huntington 
Myolonie 
Neumfibmrnatose 
RBtinite pigmenfaire lit% au chromosome X 
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gE,;&$wp&natiques. ou aux individus pr&entant les symptbmes de la maladies. 
c*"', 
 .qgzpn$ a des maladies pour lesquelles il est possible d'effecluer un depistage h 
<,:.p;<:. .>A;:: .,. ,
g . : ; ~ ~ ~ ; ~ ~ @ l e  surun segment domi!nationale (la phenylcttonurie par exmple), w
f-+';:'*<T..:'.::,"Rii::;::c;:&::&: population (mnme les Juifs ashk&nazes, dans le cas de la maladie de$:!,:?;:.$$.. ,, .% , 

$3;:;g;L:.;,.,.,.. L'anncxe 2 d&& types de pr0-m & depisage et en 

$::;:;:i$@je., ~ .,, des exemples c a e f 1 9 ,  
$.d 
,.i...,.,... 'ey .,., .>1::...;:$$i:::.$

>?,:.:;;;..::&:!:! f 

' .,'[. ,.:, 
,,.':'::*:A"': ' 'i:q;!~zvs.i..::::~a @upart &s tes@de &@stage actueIs mesurent les effeE ewymatiques ou:::?. ...,.:*$;;. . 

$ $ $ j @ $ : & ~ I ~ q ~  phenyl-pIut& que les mgemenw dans I'ADN lui-meme. 
m?$ii$Ji) .:.. . ii;:1:'3G~&m~riespar exernple, dsulte de l'inca@te de m6tabaliser k phenylalanine, La plupart des tests de depistage
$$$: :.w:::* . . .bE"&&5ndes acides amines essentiels. Cette incapcite p u t  elk-meme Wcouler aauellernent utiiis4s aasalysent 
C.,..',. >:.*.v.w.'ai3egz&wcertain nombre de mutations diffCnn@ dam les &nes pe rbn t s .  Le des effets biochirniques plut6t que
&.$ ;.:.., ne3:....C1 . . . ..,.,......;.. . 
s.....~.. des chatagements dans I'ADN.g:;,:5;;.z.@pn@c....,. et le traitement de cetk maIadie varient selon la mutation en jeu. Un 
:#:+:.: :< iv~,,. bast?sur un test chimique qui deteae un rdveau eleve de phenyla- ~ i ~ ~ p i @ a g e
$$$$$we dam le sang p m t  de = @ ~ r  ms les mveau-& g-Jpz lesquels ce 
g::,?$&&:,:t.
$;:;qF.meau est Clev6. Bes tests plus d&aiIles ahinistres B ces demiers permeaent 
' C'i&:,,i$;;;;$m:.,&tenninerla cause prt5eis.e de la maladie et, par consQuent, le traitement 

1'ADN et sur les kens entn les 
&refacult6 de &pister et cie diagnostiquer des 

..'..,.',~... ,.. ..@qx4$.'<.$ 

gesLbpx,:?,.
,.:.)$:: 

.. .,-:. C.. <..~.
I.:.:..r&'.!,.: 

pdvention 

prt%enW des maladies gtjdtiqes, p u t  prendre plusieurs formesu. Toutes 

a cause des mutations et &s 
f%c&urs& risque lies a 
pour nous pernettre de 

maladie g&n&ique, cmsiste h essayer de 
att!riel gen6tique. La correction d'un 
em. H faut pour eeh m a R r e  la 

On peut prkvenir les maladies 
genbtiques en reduisant le t a x  
de mutation, en Ctilminant Bes 
facteurs de risque ou en 
csmpensant le gene ddfectueux. 

Toutefois, nos can'naissances 
actuelles sont trop limithes 
pour rlous perrnettre de prhenir 
la plupart des maladies multi-
factorielles. 

La therapie genique mnsiste 8 
wrriger le Efdfaut dans le materiel 
gen6tique. 



Encadrb 13 
Le &!pistage de 

la ph4nylc6tonurie 
chez les nouveau-114s: 

un exemple de 
I'eficaciti des services 
Be mddeciae gen4tiqw 

. Le principal effet de la ph6nylc&muPie est I9arri6raeonmtale. I11 y a 
vingtcinq ans, cet& maladieh i t  a l'orighe de 1p. 100 & mutes les 
admissions dans des 6tablisscmmtspour arrit&s mentaux au Canada. 
La pk6nyJc6tsnwiefiappc environ un nsuveau-n6 sur 10000. 
Les sujets atteints de cette Ilualadie souffPent d'un ckficit en enzyme 
phhylalaninc hydrsxylase (enzyme du fsie). Cette enzyme transforme en 
d'autres produits la ph6nyldanine, qui tst absorb& k partis des aliments. Si 
ell6 n'cst pas m&taboli&, la ph4nylalanine s'amumule dans Ies fluides du 

' corps et cause des l~sisnscd~brales.OR p u t  pr6venit ces effetsm pescri-
vcfnt un r$@mepauvre en ph6nyfalanine, Le diagnostic pendant 16premier
mois de vie et un naitcment continu par la suite permemt d96viter 
I'arritragion mensals. 
Dans la p d e  majwig des eas, les femmes s o u M t  de pMny~cetonuie 
donnent naissame B &s arri(5rbmentaux B moins Be suivrc un dgimc pauvre 
en ph6nylahine pendant toute leu grossesse. Un taux 6lev4 de phOnyfaianine 
chw la mbre gene le dCveloppment Be l'enfant qu'elle pa. 
I1 ~Xisteau Qdbec un agistre des femrnes atteintes de:pMnylc~tmurie,et on 
&die actuellment tes effets il long m e ,  sur Ies enfats de ees fernrnes, de 
prescriptions dittktiques pendant la gossesse. 

Le premier enfant d'une famille, G.,est n& avant que Ies programmes de 
depistage de la phdnylct%cmuriechez les nouvau-n4s ne soient mis en glace au 
Canada EUe s t  en retard dans son cEveloppement B ('age de six mois et, B neuf 
mois, elk commence B avoir des crises incontrdlables. Les tests &+lent qu'elle 
souffre de ph6nylc6tsnUric. Aujourd'hui, B 1'8ge & 28 as,G,est fcmement 
an%& et exige &s soins de garde. 

Sa smw, R.,II& mis ansplus md. B s  le troisitrne jour, le ta t  de &pistage 
g&n&ti.quer&v&lequ'etlc a, elk aussi, la ph6nykttonurie et on commence le traite-
men&le m b c  jour. Aujourd'hui, R. est diplSm& d'miversit6 a mbe  un vie 
saine et nomale. 
Le Canada a $05 J'un des piormiem dans le d6pistage syst6matiquede la 

phenyfdtonuriec h a  les nouveau-nes,aini quc &ns le diwostic grkoce et le 
tmitement de cette mdadie. W c e  B une banque alirnentaire nationale pou~ 
malades gdn&iques, on dispose d'un traitement pour ceuemaladie et tm grand
nombre de maladies semblabla. L'mieration rnent.dedue il la ph6nyldtonurie a 
pour ainsi dire dispatu au Canada depuis que I'on &pis?e cette matadie chez les 
nouveau-n6s et qu'il exbte un tmitemmt h cet 4gard. 



melet disposer du rnau5riel @dtique. En 
besoind'un vecmr au d'un agent pour 

a ~ ~ Wrape\ntiquesanse nuire h I'orga-c
rapeutique doit btm introauite B l'emplaeement 
de I'ADN, sansnuire B I'ADN. La tht?rapie 
dam les bong tissus, et ce,au moment oppsrtun. 

:l'um ~011sistea inserer la 

appoMs aux ceUules gcmindes peuvent 

u qui se pete h la tMrapie et 

thdrapic genique comporte Qes risques pour l'individu q\ni en fait l'objet 
risques pstentiels 8 long teme pour l'es@tx. Tout essai de trai~rnent 
maladie ii l'aide d'un tr;insfert de g b e s  devrait assujetti h des ligaes

cuicm Cquivalentesaux lignes Birectrices du Csnseil de recherche§mt?di-
coneemant la recherche sur des suje@ hwmains et la recherche sur la 

atiquee. Pf faudra h n c  CvaIuef avec 1e plus grand soin 
et les tedmdsgies de traitanent propsdes. 

ation tient en partie au manque de connaissances wr la cause de la plupart 
maladies @nttiques et leuk p~ognssion~~. 

La therapie genique mmporte 
des risques. 

La detection prbcoce des slejets 
pr6dispos6s peut ameliorer le 
traiternent et le pronostic. 

mailto:@dtique
mailto:l'es@tx


bsl maladie de Tay-Sachs est une maladie &&drative qui attaque le systkme 
awveux et entrabw la &it&, l'mri6ration menlate e$ la morr en bas Age. 
n s*agitd'une rPraladie ratedam IvemembIede la population :elle frappe un 

c. 


h ehbix dsavoir nouveau-nb sur 40000B environ. Toutefois, eIie; WSmttement plw fihuente 
des enfants wins 	 dans cettaines populations. h i ,  chez les Juifs ashkenws, m individu sur 

30 mviron est ptew d'une dose du qui, en double dose, cause la mala-
die. Dans octte popuhtbn, un jeune enfant sut 3 600a la maladie. Chez Ies 
Clanadensfrqais, par ailleurs, la Mquence de cette d d i e  est sup&ieure B 
lammle. 
LRs etudes du &ne de Tay-Sachs rnanmnt que plusim mutations diffBrentes , peuvent &re B I"ariginede la maladie. On muve par exemple deux mutations 
distincres chdz 18sJuifs canadiens. Une autre mutation,qu'on n'a gas d$cel& 
chcz les Juifs,ex* par ailleurs clans les famiIles canadimes-fwses oil 
Wte maladie segroduit. Il existe en outred'aums mutations chez ces 

U a A P  S. ont pour premier enfant un garcon en bonne sand. liaut deu-
xierne enfant. B., a t  m mitre gaqon. A 1'Age de six mois, B. ne peut pas 
s'wmir et sa ate s'hypmaphie. Q d il mew en bas age, dc la maladie de 
Tay-Sachs, il est pdyst5, muec aveugle 96maci4, avec une @te dhmwk. B 
n'existe pas de traitmeat pour la maladie de Tay-Sachs, 

La buver te  du rble d'un def~iten enzymes dims la maladie de Tay-Sachs, 
en 1969, fait qu'il at maintenat possible @identifret ies portews du gkne 
causant la maladie. A cette fin, deux grands programmes de dtpistageont Cd 
6tablis au Canada au &but des mks 70. Depuis, Ies &udes de suivi ont rnmM 
que Iwpersonnes qd ont eu m o m  aux tests de &pistage en avaient we opinion 
positive. Las muplesporteurs du ghe ont t~cours au diagnostic prdmtal pour 
etsblir si le fams est sain et pour pouvoir prendre une deeision, s'il ne I'wt pas. 

A@s BY& pendu B., M. et MmtSodeGident d'awir un a m  mfant. Deux 
pssmses mnt sclivies de prb, mais, chaqw fois, le faetus a la maladie de: 
Tay-Sac&. Les parentsmt le choix de rnettre fin B la grosxsse et le font. La 
~noisiheg r o m s e  aboutit B la naissance tune  fille en brine sand, qui a 

La ohalassemie est, de toutes les rndadics ~ ~ q u e sidenflnablles, la plus 
cowante au m d e .  Environ 3 g. 100 de la popraiation hmdne p0rt.e 
de la thalass4mie. 

une forme de tMrapie gnique, qui consiste B ingrer des genes 

-...-- ...-. 

.... - . 
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-0logies et mx m o p s  qui v i m  & 
troubles gdnttiques graves. Les options 

la &cision de ne psa avoir d'snlants. le diagnostic pr(natal @VFC 
fin h la gmssesse d le fmus est a W )  ainsi que d'autns 

on, I'insQnination aftificielle et d'autres 

>... -.
: $ : $ @ e ~ ~ ~fmurs qui jaent ws la *&ion d 'ue  fanme de ~ b i rle &agno$tic 

.,,,,,..,,,.& . :"" 
. 
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atal sont :le &gr6 de risque we le test Qe diagnostic fait subir au faetus, la FB@gi&ondo rest & &qnostic*,,laprob8bwe & m&& o k r  1sfWu,& 
$:i::i:{$g$$,.:.E$22:p?mequc la gravitd de la maladie a ses efkb sur la santen. 
c;.: ' , .,,. :.y...:,..:<:...,... 

le diapostlc p&mtal mantrePrt cmbien il est impartant 
formes de diagnostic moins intrwives et dsnc moins' 
ll faudrait aussi disposer de mt?thsdesqui @sent 

netiques plus tBt, peutd- m b e  avant la fertilisatim. 
ectif ultime est d'tliminer le besoin & diagnostic pr$nad en trouvmt des 
ns de gutrir les maladies g&n$tiques. 

rer avec le plus grand win tous les aspects &hiques du recsurs 
utilisks psur l'evitement. Une societ&humanitah veillera B 

lib? de la technalogie Be.diagnostic p&natal n'entrahe pas 
uction &s efforts visant mettre au point de meilleurs mitements et de 

ewes Wrapies pour les individus toucMs (voir L'encadd 15). 

consultation 

ut de la consultation genttique est..& foumir fes faits:m&licaux et 
tiques, de d&dre les risques de n5apparidon de la mdadie et les &vets 

yens dVviter ces risques, et d'aider l'individu et la familie face i4 ws 
ignernents74. Dans le contexte canadien,la ccmdtation teconnah 

tonomie du client et le fait que le comeiller doit avsir B m u r  les htddts & 
client plut6t que ceux de l'e@a ou &g6~mtionsfuturesn. 

I I  exisle des technologies et cles 
myens permeftant d'eviter la 
naissance d'mfanfs atteints de 
troubles g6n4tiques graves. 

Les enuples B risque consid6reitt 
g6n&alernent que le diagnostic 
prtinatal est la solution la plus 
indiqr~4e. Certaines lernrnes 
refusent n4anmains le diagnostic 
yr6natal, de crainte que is fetus 
n'en soerffre. 

On a bessin de rn4tkodes de 
diagnostic prQnatal qui donnerant 
des r6sultats plut t6t, tout en 
cornportant rnoins de risques pour 
la fetus. 

Le conseiller dsit avoir A cmur les 
intbr6ts de son patient el lui 
procurer infsrmatiun e?soutien, 

: 

,:'."......:..;y.:;::,
,:.:i.:....r... .. k&U&ge canadien des gtMticiens m6icaux a adopt6 plne borne politique 

sur la cmlta&m76,mais il faudrait avdr des lignes directriws plus
m:$g;3:;::2:. ..EL?:A.: ....,.....
$fg1$ii'8&era1e
pAq>>,:.... P q ~ rles eas difficiles, it taut des 
$?.j$&;p&ises sur eertafnes questions w m e  le respectde la vie privk et la
:$;ii.!>":$.::::
G:@g$~lgation................ integmle. Le rapport de la m i s s i o m  du @siclent des $tats-~nis. 
)...

$#;<:2$$$;;,;.m::.:...:.. 
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lignes disectsices plus pr6cises. 



Encadr6 1S 
(suite) 



plus en plus recours aux technologies dediagnostic bades sur l*ADN. 
technologies ont c e m e s  Ilmiteset eifa en aumt probatdement 
,vu la compkxite du genome humah et les ms6quences de la 

on gdneeique naturelde. Si certahx mutations (comme l 'ernie faIci-
mnt communes et que le test voulu p u t  the a&&isM it un grand 
de persoms, il n'en va pas de ml?me de la plupart des mutations dont 
s ssnt m s .  @and rm ne connaft pas encore la mutation, il faut 6tudier 

ade dans son mtexte familial, ce @i exige la coo@ratim des autres 
asde la farnille. 

nombreux cas, les tests g6netique.s repsent sur des maqueun 
Toutefais, la pgsenee du maqwur ne signifie pas que la mutal 

est p~5mt.e.La fdquence kquelle on trouve ensemble le 
et la mutation pathogene apend en fait de la proximitt5 entre 1e 

s i n d i c a b  sur la @ s m ~de la mutation ne veulent pas dassairement 
l'in&~du a t r a ~ & m , l @  madie. Qipfus e$t, d m  1"ue & 
maladies gtWtiques est p$visible, dam d'autres cas, la gavitd et 
tib varient,'.dem&me que 1'4Lge auquel la maladie se &lare. Par 
l a  expressions du gbne caumt la neumfibrwnatose vont de quelques 

au-l& & grades ournew & &s affections sysgmiques 
mves i n f i t $ s .  Ces dif%rencespeuvent &coder des effets 
s ou de factem chr milfeu qui amglifient ou supprhent l'effet de 

sant la mursfbmatose, EUes peuvent aussi We dues au fait 
s le mjrefi d ' m  m b c  m&&e un certain m b & ~ 

r recom&re une maladie 
malade. Mag& les 

n'est pas encore certain que 
teehnologia qui paumrnt 
ues. Q se pu t  que nous 

fescherckurs conc%nuent le plus 
M&iitaires classiques et les rndadies 
dassiqua suscitent de l'intC&t car 
,en thhrbe du moins, &re plus 

B mettre au point. Quant aux maladies commms, leur in&?&[vient de 

Le recours aux techniques 
gdnetiques de diagnostic a 
certainas lirnites. 

La presence d'une mutation 
donnee ne pernet pas toujours 
de predire qu'un sujet contractera 
la maladie correspondante ou 
quelle sera la gravite de celle-ci. 

ll se peut qu'il continue d'6tre plus 
facile de depister la pr6dispositisn 
A une maladie que de prbveroir ou 
de traiter la maladie. 

II restera difficils mire impossible 
de traiter cestaines maladies dans 
un avenir pr6visible. 



Les tests genhtiques son1 
particoli&rementutiles quand iss 

I .:I , .,., . permettent de transformer lei.. ' 

' , I doute en certitude. 

I!peut are difficile pour le malade 
ou sa famille de comprendre les 
probabilit6s de risque. 

La perception des riques depend 
en pahie de la manibre dont iis 
sont prbsentbs. 

En santb g9n6tiqueVla 
technologic doit &re fiable et 
rentable. 

ce que Ies ~hcl01ogiesen cause p o d e n t  ttvoir un vaste champ d'applicati~~, 
Pat came, il se p u t  qu'il fdUt anendre longtemps des tests et des th5rapies
&n6titiquespour hmajorit4 dm maladies &ndtiques qui ne wRO Ilj. elassiques d 

Lcs risque5 de maladie: m t  souvent exprirne~sous f m e  de probabatt!~. 
Ce g m d'enona! donne lieu pfusieurs types de probl&rnes. LRs tests cpi 
indiquent simplement la probabilitr!de la pdsence d'une maladie ou le deg& & 
risque sont mains uMes B la personne qui a des &cisions B prmdre que ceux 
qui mnfirment la gr&ence ou I'absence de la maladie. E'incertitude est gt5ne-
ralemnt peu souhaitable, W s que la certitude, meme celle d'avoir m e  
mala&, est pP6ferable certains egsrrds, s'ii est possible de fairecpelque 
chose* En plus de confirmer la pdsence ou l'absence d'une maladie, la 
certitude put  6galement se rapporter aux ci rc~r~~tmmsdans IesqueDes un sujet 
p&disp& cantfactera la maladie, suencore aux cdquences  de la maladie. 
Plus if sera renseip6, plus l'inbividu pourra faire un choix &l&. 

Et est toutefois & W e  pour la p1upa-tdes gens de cmpmdre la signifi-
cation d'un risque, pais, une fois p'Ue Ibnt comprise, de I'ascepter ~u de le 
refuser. De:nomb~uxfacteursinfluencent la fawn ldant chacw interpdte les 
risques de mmaladie7B,en partimer la coanpdknsion des prsbat>ititCs et 
I'attitude envm la maladie. 

La fqm dont la probabilite est pdsent& influence &e ausd la perception
ciu risque par les insiividus. Ainsi, les deux phrases suivantes, qui decrivent le . 
meme &gd de:risque, peuvmt Ctre penpes de f q m  fort diffeante par des 
parent9 eventuels :dl y a urn chance sur quatre que vom enfant naisse avec : 

une maladie gdtiquew et dly a tmis chanees sur quatre que vutre edant n'ait 
pas mtte m&die*. -

Lami%au point de meineures t e c h o ~ e sde p%ictionmtribuerst a 
I%dui~ qui p m m tl'incertitude. Nsus olvons besoin & ~ o l o @ e s  
d'eliminer l'incenitude indiquant elai~ment la prt%ence ou l'absence de la 
miladie, ou la @disposition B la maladie. Toutefois, il ne .serajam& enti5re-
ment certain que les sujets @&po& w e  maladie d m &  la mtractemnt. 
11 faut Cgalemenr;aider les Wvidus cmpren8t.e la signification des risques et 
B 6vduer tout ce que sous-entend l'incertitude. 

Les conditions d'emploi des technologies 

Taut@ les technologies dismbles dms le systCme cmadien Qe soins de s a d  
doivent I&tmfiables et mtables. La Mquenm d'une maladie dims la popula-
dm, sa gravitt?, leg attitudes socides, les considtrations morales, les traitemen@ 
possibles, la dispnibiHt4 d'autres technologies et les coQtssont autant de 
factem qui Influencent la dedsion de recoorir ou non B we kchnoloae donnee. 
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(::,I;$,:!>,.<~iB~jii~., Pour &re utilcs, les technologies gtWtiques dolvent tout d'abord indiquer
@.g& certitude la pdsence ou l 'aknce d'unc muUtkm.La tedmologie Qit
y;N>;$:E:.::;~a~ffdrS l'individu des avantages tangibles tantdu point de we de la prtvention, 
@$;th'wtemea &moyem d'eviter la m&& qm du point & & la$?:*:c$.:,. ..,..>..r.... . > 'g$$$$$,&eation, Les technologies gddtiques tmwent un mbre  croissant
fi@$4*d'sw~Cationsuses, 
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:@~;li.::I: $::2.:......:.:. Un element imptant de tout syt&me b i e n v m t  de soins de m t t  est la 
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g#g;~gtationde sohs et de services de mutien mix hdividus malades ou suscep
8:#:n,:;:cf.:"E,:fibles:+.......... de contraaer we maladic. Les techdogies et services g&~&tiques 


:: ,... 

La technolsgie doit offrir 8 
I'individu des avantages tangibles 
du poiM gle vue de la pr&ention, 
du traitement, des moyens 
d'dviter la maladie ou de h 
planification. 

Les services doivent &re offerts 
dans le csntexte d'une soci6t6 

, .:.:,.,.......~iji~g~fficaces sont 6vdues et &wmQdans le contexte tune societ5 humanitalre,
r;vfi.:.:.:.. ;.. 

,:.P?.if 'i8:,,;cei doivent continuer de l'etre.
r.!+>> ......;e:.9>.'.:.... .  ........ S. .?. . 


des technologies des enjeux 

humanitaire. 

avec soin les enjeaw financiers&s nowelles tec~logieset 
ces. Une bonne 6valuadon des mQtsaidera en effe2 & 

asims judicieuses quant h l'affectation des eddits awi soins de 
&oau>mique mprend principalementm : 

des quesdans bien pnkises: awrquelles I'bvaluation pemettra de rt2pndm; 

concern les d t s  et les 

s effets h long terme 

s g6nttiques aumt-elles urn forte influence sur les 
et sur la s a t e  des @m5ratiuns futures? Voila question B 
pas facile de ~!pondn.A long tenne, e k  pourraient permeitre 
le traitement des maladies @n6tiques, ainsi que la dhuverte et 
agents mutagems. 

I I  faut Bvaluer les coOts et 
les avantages des services 
genbtiques proposlSs en tenant 
cornme de leur innocuite et de 
leur efficacite, ainsi que des 
sonsidBrathns rnorales et 
4csnomieples. 

L'analyse bconomique dsit porter 
sue un certain nombre d'klbrnents 
el6s. 

It faut examiner les implications 
long terme des technoiogies 
g6n4tiques. 

mailto::@~;li.:


Encadrt! 16 
Sensibilite, #cIsit& et 

valeur de prediction 
des tests deBepistage 

Pour bien faire, un &st ne doit detecter que lw wjcts atteints et doit les &mter 
tous. La valididd'un test s'tvalue B l'aide de plusieuts cri&es, dmt les 
suivants : 

Sensibifit4 = [A/(AsC)] = probabifiteque b test d6tate coneetement les sujets 
at&hts. i! 
Specificid = [B/@+D)] = probabilidque le test d&cte eorrectement les sujets 
non atuhts. 

Vdeur Be pediction dgative = [D/(C+D)]= probabilite qu'un sujet ayant donne 
dss r6sultat.sdgatifs ne wit pas atteint. 

PIUS chacune c%e ces meswes se rappmht de 1, plus le test est utile. 



du a sumonter Ies effets de la maladie et B metrer une vie 
De plus en Nus, I'amt?liomtimdeswins de smt6 prolonge la 

~ t e f d sde ncanbreuses 
enta portemn'aupente de 
des moyens & traiter oil dR 

ntification d'agents mutagtms lies 2 I'envimment gournit se 

gar l'm4lioration long teme BR lit santt?humaine. Il est dans 


t de l'humanitt5 de eglementerle cowt.rtlle et l'utiliaon des agents 

ptibles de causer &s mutations, de rnaniee il pr&ewer la salubrlte du 


eu pour les &&ratim;tcaieUes et futures. 

La mise au pint et I'uEilisation des produits du genie gh5tique gourraient 
x aussi avoir deseffeB long terme. On se sea des technologies du ghie 

le diagnostic et le traitement &s maladies, mafs il exfste des 
anger mswi4s aux produits du @nie &Mque. La prise & 
as risques a mend l'adoption, li l't5eheIle nationale et . 
be ceRaines l i p s  dlrectPices et de ce-ins rn&artismes de 
cmcemant la recherche relative B asproduits, leur utiiisatim et 

(voir l'e~lcsrW17). 11 faudra cependant voir, au kwh,% 
ces bignes directrim et de ces mesuxes de mtr6le, si nous 

Ions mus a m r  de 1%&curite des pratiques. 

Cessitk de lignes dirertrices sur le dQpistageet les tests 

sum que les programmes 
efEcaces. Les progm-
eertaines nomes, Ainsi : 

II se pwt que les technologies 
permettent de rddtsire I'incidence 
des maladies tt hkrMit8 domi-
nante ou recessive mais qu'elles 
fassent augmenter Be nornbre 
de po~wks. 

Les cons&quencespour la sari%& 
des porteurs varient sebn le gene. 

Le ddpistage et la neutralisation 
des mutag6nes potentiels 
amenworst peut-&re une 
amelioration A long t e r m  de la 
$ant4 humaine. 

La miss au point st I'ernplsi des 
prodlaits du genie! gen6tique 
purrsaient, eux aussi, avoir des 
effets B long terme. 



Encsdd 17 
Lignes directrices et 

moyens rdgkmenbires 
de contr6le visant 

Ies matCriaux cr& 
par g h i e  gbbtique 

Lesmher~heshisant appel B Itt technologic et aux ma&aux de I'ADN 
recombinant sont visbs par Ies iignes dimtrices sur la &urid biologique des 
l a m i r e s  formuks conjointementpar Sand et Bien4o-esoeiJ Can- et le 
Consail de recherches m6dicales. Ces lignes direeuises recmaissent quvilest 
impossible de pr6voi.r tous les arganismes ou produits cpi poudent &re utili-
dsou cnk%au corn ties recherehes. LesPisques potentbls asswit%$ la 
mhefchesw I'ABN recombinant deMaient Ctre t!val&s cas gar cas par le 
cornit4 des dangers biologiques du laboratsire qui sr:propose de mener les a 

recherches. II faudrait adopter des seuiIs de skurit6g m ~ l o n n d sau ckgx-6 
de risque. 

B Les lignes directrim cfu Conseil de recherches mkdicales eonwant Ia 
recherche surkMrapie ghique somatiqueabordent Ies incidences B long 
m e .  

B Lespmduits th~mputiqueset diagnsstiquespeuvent avsir des implications 8 
long m e ,  tan1en raison de leufutiLimc'1on Nvue qukn raison de la p s i -
bilitt5 de liMwtion dans le milieu, pendant le processus de fabrication,de 
malQiaux c* par 1e gnie g6dtique. L'octroi d'une Ucence pout les paa-
duits plwmaw@ua, y comprisceux oh 1'ADN recambinant entrc dans le 
p~ocessusde fabrication ~u dans le produit final, est fCgi en vertu de la h i  sur 
Ics aliments et &ogues. D m l'octroi d'une licence, on prend en considttation 
l'innocu* et I'efficscit.6 du prsduit, mais on n'abrde pas la question & la 
dishination &ins le milieu pndant la production csmmerciale. 

B Dm$la mise au pint  Be prsduits commrciaux senant h diagnadiquer l a  
maladies g&&iques, on pu t  avoir recours % &s rnatdriaux d'ADN recorn-
binant. En vertu du Rbghnent sur les instruments medicaux (hisur l a  
dimenrs ct &ogws), le Bunxu des insmments rn&iimx doit &re a v S  de 
toute vente de ces pmiuits. ZaRegiment n'exige cqxndant aucun amigne-
mat  sm l'innocdt6, ltefficaciMou les consQuences enviroanemenmles. 
La Bisskination dans le milieu de matediaux crdee par le gknie g@n6tiqueest 
vi& jmr la r%glementationsur la biotechnologie acmllement en vigueur (en 
1991). Cette dglmentation, formultk en vertu dc la Lsi canadienne sw la 
protection tic i'environnemfii, s'appliquera aux nouveaux ptoduits, y cornpiis 
aux arganiemes &&tiquement modifits, destin4s B ma propagation dt5~ibed-e 
dans ImenviroPrnernentou B une pfseucrion en p d e  qumtite. La disdrnina-
tion d'wganimesa& par b @nie gdndtique p o d s ,  par ailleurs, &mdgie 
pw des rbg1ement.sat Ggnes directricesprovinciaux de lutte conm la pollution 
s'appiiquant ti industries ptkises. Pour le mment, cependant, il n'existe 
swun dglernent ou aucune tipe dkectriee de ce genae. 
Bans un pmd mmbm de cas, bs rechenches sur I'ABN recombimt et les 
applications commercialesde I'ADN mombinant m t  v&s par les m b -
nismes &@mentaias dejb en vigueur, abutefois, meme ei I'sn modifie 
actuellementla ~glementationpour rCsoudm de n o u v ~ xprsblbmes, de 
n o u v m  produits et de nouvelles applications conrinuerontde WK le jour. 
Lesproduits, procwsus et prsblhes de biotechnolo&fequi se @tent difficile-
ment aux 6vduatims et contr6les off- pat les mkanisrnes en place font 
I'objet d'examen par le Comite inteminis~rklde biotechnologie eharg6 
dt&t@ierIes c r i b s  d'innoeuit6 et de csntr6le qu'exigent Ees nouvellts 
circsnstances. 
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dsultats a les effm cbe tous la programmes de &pistage doivent fslirc 
d'examen et d'bvaluatim, et les pmgnunmes doivent &.re modifits s'il 

g$f-.v3; ;g:: y a lieu. 

*r.\ &.&@ 

........ >_ ,.."
f&mCanme les pmgmrnel de depistlge visant certaim p u p s  cthiques&*$.zi:,, peuvun ewe utilidsde f q m  rep~ssive%+# ou stigrnatisante, ou, du moins. eveBii2#.pews canme tels, l'education du pblic doit faire ressonir le fsit que 
; chacun est porteur de gbes'susc@bIes de nuire lk la sang ex q'ilexlste des 
8. ", '..A. .5:<:jgjgg~ risqucs g6netiques pmpres chque population,:cc.:?.:...b..:.. 
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rectPices vlsant 14% programmes de &pistage doivent 8tre 
cmnsus ,  etxe diffus&s et fainl'objet des mises ii j w r  jugees 

Les programmes de ddpistage 
g6netiqus doivent respecter 
certaines conditions. 

En matiere de sewices g&$-
tiques, le CCGM a adopt4 des 
lignes diretrices en ce qui a trait 
A I'exercicede la profession et B 
la morale. 

mailto:@$$;.I.::




epuis des d&emies, les cMques ck gEn4tique du Canada montrent que 
l'intkgration du savsir gtdtique il la pratique rnCdicale est faisable et 
profitable. Cette application mus pmma encore davantage maintenant 

'il e a  de @us en plus possible d'analyser les &te&anm g6dtiques et de 
ieux comprendre les fondements biologiques des maladies, gr%ceaux 

ologies de I' ADN. 

U y a deux fa~ons de concevsir la prestation des services @netiques :intd-
grer les eonnaissances el les techoio@t% g f i q u e s  B la pratique courante de la 
mCdecine ou offrir des services s#ciali&s, g6m5ral@ment par l'interm&Baire de 
centres de @n&iqe. Les deux mt intemliees. 

Cerlains des services gne5tiques actuellement offerts au Canada wnt 

wmiden5s cornme excellents et servent de mdbles 1'6tranger. Citons en 

exernple le registre de ph6nylcbtonufie materneUe et le dseau de medecine 

g6ddque du Quebec, le British Columbia Health Surveillance Registry et les 

services offerts aux gemnnes atteintes de la c b d e  de Huntington,de la


' 
rnyopathie ou de la rnuesviscidose, de meme qu'h Beur farnilleeJ.Malgrt eette 
dussite et ceUe d'autres programmes, la g~stationde services Be m6decine 
gddtique au Canada se heurte nCanmoins h des obstacles rnajeum. 

Les sewices de mCdccine genetique ne wnt pas bien integgs au systkrne 
canadien de wins QcsantC. Ds llestent en grande paxtie imlt?s et tendent B &tre 
w&d~t.es cornme une @cialit& medicale Cwt45rique. Les centres de gWdque 
eux-mCmes ont des di%ficult6s tt assurer des services satisfaisants. Ces 
problkmes montrent que, dam l'emmble, les s@cialisks de la mtt,lies 
administrateurn et les Mdeurs n'aceordent pas une gra& priorit6 au r81e que 
joue~t les genes d m  le domaine dc la smb5, ni aux contributions que les tech- 
nologies gCdtiques pourraient appsrter. Le pmblerne est en outre exacerb5 par 
les compressions budgdtaires l iks % la hausse des coats des &s de mt6. 

L9int6grationdu savoir gdnCtique aux soins de santk 

Pour puvoir offrir de bons services g6&tiques, il faut faciliter l'int6gration du 
mvoir et des technologies g~nttiques B tous les aspects des wins de santt!. Jus-
qu%pesent, les mCdecins et les a u t ~ s  s@cialistes de la sante n'ont gu6re 
ad~pteles comaissances et la outils gknttiques, Le rble potentiel de la 
gCnCtique dans le domaine de la sante va pourtant bien au-delh cfes services 
offerts gar les centres @@ialisCs en gem2tique. La gCdtique intervient dans 
tous les aspects dcs soins de santd, qu'il s'agisse de mprendxe gourquoi un 
individu a klle ou teUe maladie ou de g6nr la santE et les maladies de ~kacurm~~. 
Le jour viendra o i~les mnnaissatlces et les technologies gkndtiques comptemt 
parmi les el6ment.s fondmcntaux du maintien de la smt6 et de la lutte cmtre la 
maladie. Tous les praticiens de la sant6 deviendront dors gCdtieiens cians une 
certaine mesu~~5 .  

Le jour od les dirnemions g&n@dques de la sant6 et & la mdadie f e w  
partie de I'enseignernent de la medecine et de la formation technique connexe, 
il sera possible et souhaitable de dtcentraliser les sewices gtWtiques de test, de 
&agnostic et de Praitement et d9in&prla gtn6tique toutes les sp6cfalites 
m&icales, et mCme it la muecine gentrale. 

Les technolsgies genetiqves 
nous promettent d'irnpotaants 
avantages sur ie plan des soins 
de $ant@. 

I 1  y a deux faqons interreliees 
de cancevoir la prestation des 
services g6n6tiques. 

La prestati~ndes services de 
mddecine gen6tique ss heurte 
a des obstacles majeurs. 

Les professionnels de la sante 
n'ont guere incorpore 8 leurs 
pratiques le savoir et les 
technologies g6netiques. 

T6t ou tard, les praticiens de la 
sant6 deviendront tous 
gdneticiens dans une certaine 
mesure. 



Plus de 25 centres offrerat des 
services de rnedecine g8n6tiqueI 
dsnt le diagnostic, la consuitatkn 
et ie traitement. 

Ces services s'adressent aux 
iwdividus, B Iwr familk su h 
certains gssupes. 

En 1986-1987,environ la mitie 
des personnes dirigees vers les 
centres de ghndtique I'snt 8 
des fins de diagnostic prenatal ... 

... et 5 p. 408 seulernent des 
tests de Oaboratcsire 6taient bases 
sur ies nouveifes technologies 
rnol6clslaires de I'ADN. 

Tous les Canadiens n'ont pas 
ambs B la gamrne csrnplbte des 
technologies g6n6tlques ef il y a 
de tongues listes d'attente pour 
les sewices genetiques. 

Les centres de gendtique 

A l'heure actuelle, la plupan dcs tests de diagnostic genetique, des traiternents 
et &s services de consultation ne sont offer& que clans quelques grm& centres 
de g&x5@ue dms divewes egions du Canada. Le Cslaege canactisn des 
@&ticiens m ~ c a w xa maintenant agr6e huit wntm aux fins de la formation ea 
de la p~station& services. I! existe en outre deux fois plus de centres qui 
offrent certains services ghbtiques m&dicawt. Bar ailleurs, dans b cadre de 
leur systhe g&drd de services mddieaux, les provinces et les temtoins 
offrent aussi certains services, y carnpfis des programmes de depistage pour 
nouveau-m5s et pour certains segments dt la population (voir I'mexe 3). De 
plus, des cliiniqucs spt?ci&s€es dansme maladie en particulier offrent pslrfois 
des services g&n&tiqueset &observation des rnalades. 

Les services des centres de genetique s'adressent aux individus, B Ieur 
famille ou ii ~~s groups. Les personnel; y wnt mvoy&s pour un certain 
nombre de raisons :maladie consideree camme g6netique dans la famiUe, 
fausses-couches fdquentes ou rt%ultatsanormaux d'une echograpkie par 
dtrasons. 

Les clients des centres sont souvent des Farnilles plutdt quc &s individus. 
ehaque ascomprend en rnoyenne %,7membres de Ia fm'rlles6.Un sondage du 
Conseil des sciences aup*s de dix centres de gdnecique a n5v6lC que, sur une 
@riode d'un an (1 986-1987), les centres ont Ctudi6 pres de 19060 cas cmcec-
nant plus de 58 OQB individus". Les services offerts poataient suptout sur :le 
diagnostic; la consultation h grogos du pronostic, du risque de &marition et 
Bes options en matiere de reproduction; et Ies traitemen& pernettant d@aUCger 
certains sympt8meset de g&venir les cmplications (il s'agit souvent de 
udternents long krme exigeaart un appui du centre B la famille du malade). 
Envim 90p. 108 des cas csmprtaient un diagnostic grt5natal. 

Pendant la periode visk par le sondage, les centres mt effectuC plus cte 
40 000 tests Qe labramire. Soixante pour cent de ces tests etaient de nature 
biochirmique, 35 p. 100, cpoghique eo 5 p. 100, mol~culaire.La nouveslutC des 
technologies explique la faible proportion de tests rnoir5culaires. Bien que 
plwieurs centres aimt conseillt? des patients en fonction des rt5sultats de tests 
rnol&ulaires, saulement quatre centres ont analyst! des ~chmtillons mol&u- 
laires. Ce mnt habituellement les labratoires provineiaux cenmux qui effec-
tuent I'analyse des Cehantillons, dans le cadre des pmgmrnes de &@stage,et 
les centres de genetique quj, font la sonsdtatisnet l'observatim. 

Le sondage du Cmseil &s sciences a rnontn5 que : 

tous les Canadiens n'mt gas acc&s,au mCme degr-6, am tecblogies a aux 
services de la mtdecine g6m5tique; 

80 p. 100des centres ne pouvaient dpondre B la dernande de sewices de 
labratoire et cliniqua; 

la p6risde d'attente variait de ufl B dix rnois. Les centres donnent la priorid 
au diagnostic pdnatal, puce cjuc les donnees doivent &re obtenues dans les 
plus b ~ f s&lais; 

* 	 les administrateurs du systkrnecanadien cie wins de santt! ne comaissent 
pas suffisamment la technologies gdndtiques existantes, et ne mnt gas 
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r le sondage estimaient que le m b r e  de patients qui 
r des eerviees cliniques augmentemitde 40p. 106 
i3 venir et que la ckrnande de senices de laboMre 

t de 65 p. 100pendant la meme@ride. Ils prt%syaient 
tsmolCculaires cornattrait la plus forte hausse : 

res ne pouvaient Cvsher la demande qui sallait &coder & I'aug-
u mmbre de tests g&Ctiques disponibles, ni I'effet d'une plus 
bilisation du public ee des mMecins 8 l'existence de services 
Au nombre des noyveaux services susceptibles d'6f.re sfferts au 

a n e s  suivmm Bguraient b &pistage pdmtal de la rnuco-
lui des porteurs de cette malade. LRs centres jugeaient peu 

,que &s ti5stg Be &pistage d'affatiom rnultifactarfelles 
ition du public sur me  grande echelde entre 1987et 1992. 

On s'attend m5anmoh B ee qu'il y ait une .forte.demandede services 
dtiques l'avenir. Aux hats-~nis,on estimeIIgque, quand les services 
viendrcmt &,qmnibles,cRaque am& : 

* 2,7 IYLilliom de tests g&u$tiquesseront dalis&dam le but de detecter les 
jeunes f emes  porteuses de la mucwfscidose,cte l'admie fdcifome, & 
l'hf3niophilie ou de la myopathie de Duchenne. Ces tests devraient permem 
de d6kcter 49 908 porteuses. Des testseffemes sur les partmaires 
rnasculhsde ces prteuses rep6reraient en outre cyelque 2 800 porteurs; 

* 2,4 millions de tests sermt iPdminist&s a h  & detecter &s anomalies au 
niveau des chromosomeschez les femmes enceintesfiesf m s ;  

lorsque les testsbases sur I'ADN permettmnt de cbepister &s maladies com-
munes comme le cfiaMte hsulindpnd%nt,la cardopathie kchemique, k 
cancer du poumon, le cancer du %in, les maladies affectives bipolaibires et la 
maladie d'hheirner, 16'2 millions de tests semt rt5alitds pair detecter les 
individus B m u e  :$18 008 de ces tests s e n t  positifs. 

Ees 18 centres de gcWtique recensCs ontCnumCn5 plusieurs contrahtes qui 
nuisent ZL une prestation efficace de leurs services, les plus importantes Btant le 
manque de fonds,le manque,de p e m e l  qualifie et Ie manque de mibilisa-
tion des @ciabistes et des planificateun de la sang. 

Les programmes de genktique 
ont constammen! des problbrnes 
de financement. 

On prbvoi! que le mrnbre de 
perssnnes dirigees vers les 
centres de g6n6tique augmentera 
sensiblernent au cours des cinq 
prochaines annees. 

Les muveaerx tests feront 
augmenter la demande de 
services g6nWq.m. 



Encadrd! 18 
La personnel a&cewtire 

h Is pmstation des senices 
de m4dwme gkndtique : 

cornparaison des effectifs 
a m  besoins 

Dans son etude de 1985 sur Veffectif du pemnnel 
des gMticiens mCdicaux (CCCM)a fait &tatd'une p6n
valmt de 34 postes B temps plein. Lepermel des wins de 
preststion cks gervices &&tiqua consistait don&; 

I'@ivalent de 43 g&&ticiensmedicaux t~temps piein;. l'@uiv&nQ de 40 a u m  sphialistes B temps plein. 

LeCCGM a &ti1116qu'une pnxtahsatisfaisante de sewices g6n6tiques 
exigehit : . 

0 I'@uivalent & 65 gdn6ticiens nt&itxux % temps plein; 

1'6quivalent de 52 autw sptkialistesii tampsplein. 


L'&udea pnWt par aiMems qu'il faudrait I* 
temps pleh d'ici 1991, Lademmk 
qnkialisres de la gbdtique cartinuera 

de sang. 

. . . 
I 
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$;?.mndstge.:.:. . du Cmseil des sciences s'elevait 10millions de dollars. 
'....l.. . 

u de centres de ger~ttique sont finances enti&retyent par k syst2rne de 
de sant6 :une partie ele leurs fonds proviemnt des budgets Be la 

erche et de l'emignement. Lcs centres ont des difficultCs particubi&res B 
tenir les fmds nt?cessaires it I'utilisation d% nsuveUes teehnologia Cprouv6es. 

tre, ils disposent de Ms peu d'argent pour acheter du materiel et pour 
er de nouveaux services ou des services propss6s. L'achat d'immobilisa- 
est gh&alement impute au budget des Rdpitaux, nCme si les provinces 
cent parfois les coots fnitiaux d'etabissernent ou d'extcnsion des 

$: 
:& Le traiternent der penomel dm centres de gtddque autn: que lcs rn&echs E provlent habituellement des kdgcts de foncti-emenL Dans les centres vises 
8' par le mndage, les medecins tiraient leur revenu de &verses sources, dont les 
? programmes provinciaux d'assurance-maladie (pniernent 1'acte), les univer-
? 	sites, k s  programmes de genetique pmvinciaux et les Mpitaux. Nombre de 

g6nCtOciens irnterroges ont exprime l'avis que le paiement 8 l'acte ne convenait 
.:' 	 pas la natureck leur travail et se pretait mal B l'int6gration des sewices de 

gtndtique dans les autres sp&ialit& mtkiicales. En effct, cette fome de finan- 
cement ne dent pas eompte du temps qu'il faut pour dresser une genealogie 
genetique, pour exkuter les tests et les interpr&er et pour oflrir des services Be 
comultation au malade et sa fnmille. Une sbance de wmultation gtnetique 
dure en rnoycnne Lrois heures, eparties SUP deux visites ou plus. 

Le manque de personnel qualifiC 

Un auta obslacle qui entrave la prestation de services ea le manque de per-
sonnel form6 en gedtique humaine et en gedtique m6dicalc appliqufe. A 
l'heure actuelle, le nombre de g6n6ticicns rn6dicaux et de conseillefs g6nCtiques 
au Canada est bien inErieur au nombre recommandt?par 1'Orgadsation 
mondiale Be la sant&", qui est d 'm sptcialiste en genetique rriCdicale pour 
200 006 habitants (voir l'encaw 18). En t i t ,  cette recommandation a Cte faite 
avant I'apparitisn de la plupart des nouvelles technologies, cornrnc le diagnostic 
prknabal, ce qui veut dire que le nombre propst paraft aujourd'hui en deqa des 
besohs. 

&1manque en paniculier de conseiliers gedtiques, c'est-&-&re de dipl8mCs 
de programmes professionnels au nivcau de la maftrise, agdes par le College 
canadien des g&neticiens rnddicaux. Membrcs d'une Cquipe ck g6n6tique, ces 
conseillers aident B cffecmer les tribvaux sp5dalisCs et laborieux de diagnostic et 
de consultation. Bien qu'en hausse, leur nornbte n'augmente pas assez rapide- 
ment; l'universitb McGill est du reste le xu1 etablissement canadien h offrir un 
programme de formation en ce domnine. 

Les centres snt du ma1 B obtenir 
les fonds n&sssaires I'utilisa-
tion de nauvelles techrmlogiss 
6prauv6es. 

&In financement qui repose stiir le 
paiement I'acte se p&te ma1 % 
I'int4gration de la g6n6tique aux 
soins de sante. 

La prestatiow des services est par 
ailleurs lirnitee par une penurie de 
g&w&kiens m4dicatlx et de 
conseillers gt5n6tiques. 



IIfaudrait en outre disposer 
d'un plus grand nornbre de 
systdrnes inforrnatiques psur 
aider a former Ie personnel et 
faciliter le diagnostic des 
maladies. 

Le nombre de sujets dirigbs vers 
les centres de g6n6tique st in-
fbrieur a celui auquel on pourra'lt 
s'attendre; plosieurs clients s'y 
presenten! d'ailleurs de leur 
prsgre chef. 

I I  est essentiel de bien planifier 
Bes sewices genet'rques. 

Cinq provinces on! form6 un 
cornit6 consultatif provincial 
des services gen&iques. 

La prestarim de services @&tiques et la formation du permme1sont 
d'autant plus $iffides que le nornbre d'affstions ec de syn8msgdn6tiques 
m e n d s  est eleve ane wssc d'augmenter. On a be- d'un plus grand 
nornb~de syahes infonatiques comrne lc POSSUM (Pictures of Standard 
Syn$I.omes ttnd Undiagnosed Malformations - Images des syndromes types el 
des malformationsnon dlagnmtiqu&s)~pour aider former le personnel de la 
smt4 et pour faciliter Ie diiqgwtie &s maladiesgh5tiques. Quand on leur 
foumit la descriptiondes symptdmes, ccs systEmes produisent une liste sies 
affectipu au mutations qui gourraient en Ctre la cause. 

L90rientation vers les centres de gbndtique 

Le m b r e  de sujets &rig& vers les centres de gWtique est bicn inf6Pieur b 
celui que les Uux cannus d'incidencc et de risque de maladie g6n6ticyue naus 
porterdent prCvoir, et un gmd nornbre de malades se mdent aux centres de 
genttiquede Ieur prop= ckf. D m  l'ensemble, les Uens aux niveaux pmfes-
sicme1 et adrninistratif e w e  !a gc!netique mt5dicale et les autres sp6cialitCs 
medicales sont asez dnus. A titr% d'exernple, les jeunes malades souffrant 
d'iochernie czlrdiacpe sont rarement diriges vers un @cialiste gour une 
6valuation ghetique, ce pi v a t  dire qu'on perd I'masian Be pdvenir des 
crises cardiaques dans la gtWradon suivmte. Le reeauw Mice au &$pistage 
pdnatal de la trisomie 21 (syndrome de Down) illustre @dement ce pint. 
Bien q'ilsoit sensible et puisse &tecter plus de 99 p. 100des cas, le test n'est 
a m s M  qu'a meins de 68 p. 100 des mtns courant Be grands risques (celles 
QCes Be 35 am su plus); la p~estationde ce service varie d'ailleun beaucoup 
d'une province ilune autre. Dans bonm b r e  de cas,le test n'est pas offert 
aux mares courant de grands risques. Le fait que certdns mddechs ne men-
ticment pas le test B leurs clientes p u t  &re dQ % leur manque & eonnaissances, 
aux inquietudes que susdtent chez eux les risques de lVamniocent&se,ou B leur 
attitude peaomeUe h l't5gard du diagnostic p&natal et de l'fneemption Be 
ipros~ess9~.Les medecins devraient avoir conscience de la place ete la g6d-
tiquc dans le8 s o b  ck smt6. Bs devraient aussi etpe canscients cfe la respsma-
Mitt5 qui leur incornk Be porter B la cQnnaissmce de leurs clients l'existence 
des services g&x?tiques. 

L'accroissernent de la dernslnde pour des sewices sans msse PIUS nomb~uxet 
Ic fait que les divers wteurs de la rnedecine se ciidisputent les cr6.edit.s affect& a 
la s m t t  font qu'il est essensief Be bien planifier Zes services gtnetiques. Lv$cala 
entre les services offers et la demanAe se creuse &aaitIeun dam twtes les 
provinces. 

Cinq provinces -la Colombie-Briwque, I'Nbem,1'8ntari0, le Qu@bec 
et Tern-Neuve -rsnt un csmite conailtatif provincial des services gdn6tiques. 
La structw~et les respsnsabilids de ces comites vafient d'une province B 
l'autre, mais Ieur mandat m s i s  te essentiellement B examiner les technologies 
propostks, le besoin de services g6ndtiques, ainsi que les services et le budget 
des centres pmvinciaux de genetique. Ces comites aiaent & reparfir les services 
et les cddits de fa~onefficaceet ratiomelle; dans le passe, ils ont egalernent 
mtribue dans une certaitfe mesure B meltre SUP pied des pmgramrnes de 



n et l'expan~on des services g%tiques dans l'avenir &pendmt 

wial. Le finanmmmt des servicesgtWtiques sera f o m e n t  in-
la conj01~:turet5emornique, par la fawn dont sont abordees ks  
orales cpc soulevent les teehnslogies g6Wiques et par la semsibi-

blic, des milieux de la sante,des organisations nm gmveme- 
arrtnes groupes d'intCdt. 

$y,:;:; 
.., Q$j. ,g&g&es considerationsBconomiques 
;$g41s.;.i
,;<,:.@.g$s'. 


carnadienne attache beaucoup d'importame au systeme public de 
mais elle s'inquibte Be plus en @us de Ia qualit6 et de l'accesd- 

rnt%icaux. Pendant ce temps, les gouvemements se pdm-
t du c d t  de ee syseme. La hausse du c d t  &s soins de santC a d'ailleurs 

pressions en faveur d'une limitation des & p s e s ,  @e qui fdt 
ent de plus en plus difficiIe de faire f i n m r  de nauvelles techologies 
hnologies de pdvention. Tel est le emexte dam fequel les nouvclles 
es @dtiques font leur arrivee (voir 11enca&6 19). 

@ Dans le cas des penomes atteintes dc maladie gMeique. le principe de
) l'accessibilitd a des services m~dicauxf lnrmds par ~*Btatn'est pas respect6 et 
wf 
4, :: 

... cela tient en p d e  li l'effet des compressions budg&&s. Pourtant, mrcains 
+., sewices de pdventim des maladies g6n$tiques reviennent m a  cher que les< e l  

in ,  aums services Be traitement offem". A titre d'emple, les pmgrammes
(pmviraciaux de &pistage de l s h ~ t h y ~ & echz les nwvtau-nes et le traite-

ment qui vise h tviter l'arii~mdon cdltent moins cher que b mitement h long 
~'5 tenne des individus chez lequels cette maladie est & t e e  raxdivement93. 
.: Par conta, B ce stade-ei, rien n'indique que,dans l'ensemble, les technologies 
5, g6dtiques de pdvention feront baisser les oQQtsdes wins gle sartte. Tout ce 
,..' que l'on put  dire pour le moment, c'es que les technologiesg6dtiques 
f pourraient contribuer B l'am6lioratiofl de la santt des ~m&cns(@ce B 
; w e  meilleure prevention ei a un meilleur eai~rnentdes maladies) et B la 

Les kchnslogies ghttiques actuellset nouvelles constituent un invatisse-
ent dans la wtC des Cana&ens que ckvraient c0flsidCrer ceux qui &%dent 
es budge&. Si les technologies et les &%vices~ ~ t i q u e - 8mPpas int6@6sne 

ans le systkme public de soins de wC, em dsque & voir appmftre deux 

classes de malades :mux qui puvent s'offsirles servicesofferts par le secteur 
privC et ceux qui ne k peuvent pasP4. 

Ees pmbl&mes du hmemerat des services gBdtiques font ressortir la 
. 	 ntcessite de pan& des decidons a p r o p  du r61e et du financement du 


syst&me canadien de wins de s d .  I1 est cependant essentiel que le public 

participe B ce processus. 


La pestation et I'expnsion des 
sewices dans I'avenir d4pendrorlt 
de la mise au point de nouvelles 
technologies et de i'appui des 
intbresses. 

Les syst&rnespublics des soins 
de santb doivent savsir concilier 
la qualit&,I'accessibiliteet 6e coOt 
des services genittiques. 

Les teehm8cgies gbn6tiques 
mntribueront A Iqarn$liorationde 
la sant6 des Canadiens et a un 
emploi plus rentable des res-
sources affwtdes aux soins de 
santd. 



valeur que les Canadiens anribuent h leu sys&medes wins de sand se 
onnaft h l'imptance des ressourcesqui y sont consa&s. 

En 1987,40 p. 1 0  de toUtes bs d&psesde sang esnsistaienten frais 

-- .--- ------

Ibpinion des organhbions Les organisationsont conscience du r61e qrre Ia ghetique joue &ns les 
asn gouvernernentaks maladies qui les prhcupent. 

EIles considkrent que les 
insuffisants ou incoherents. 
Ella etiment qu'on a 
g4n&ique, de programmes de &pistage et de services 6 consultation et & 
soutien familll. 

Wn grand nombre d'organimtions pensent 
pour promouvoir le *pint de we genbtique,, dans les wins & sang. 
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licences visant ces 
ces kstallat.ions et 
ent en outre s'wppliqer 

~e r6le des organisations non gouvernementales 
.. ..j-p-I. :w,:,

.A,,. 
..',,, 

g<Les organisations .non gouvemementales (ONG),gui rcpexntent des p a h  

Uers et abordent les pb15mes relatifs B cemhes maladies,puent un rdle 


$. imporpant dans le systeme eanactien de soins & sat&. Ces groups, csmme la 

Societ.6 H u n h m  du Canada,fa Fondation de a fibmse kystique 

p 
v, 

et la Soci4t6 canaBienne Be la a1Crose en plaques, fwcent des travaux ck 
:%..... recherche, plaident leur cause avec k a w u p  d'wdeur aupes des ministeres de 
$5 la Smtk et des orgmisatisns pmfessionnelles et asmrent des services en rapjxxt
A avee des mdadies partkdieres. Un grand nombie d'ON6 offrent en outre aux3. 
psonnes atteintes demaladies g6dtiques et leur f w ed'exeellermts sewices 

soutien sociact psyhlogigue. 

ation'Mdvole C&em pour la recherche m&&ale a rhmment , 

sorndage au#s de 47 de ces orgmisabim, (p13 repWnte,nt 185 800 
ee, pour s v d r  ce qu'des pendent des sewices disponib1es es des 

ce sondage msntrent que Ies groups intenogts pensent qu'il faudrait faire 
de recherche en gCn&que et offrir un plus grand m b r e  de services 
(voir l'encacix-6 20). 

Envisagees cb)U&vement, les ONCI repr6sentent un grand nombre de 
cherchcun, d'individus atteints de maladies gCru!tiques et de pe-8 @-
canisant l'm6lioration du systhe des soins de sane. Or ces gens sontbien 
infarm& et ils ont le gouvoir d'exe~er me forte influence sur les golitiques des 

de a t & .  

Pour Is moment, le secteur priv6 
ne joue pas un r61e important 
dans ia prestation des services 
gQn6tiques. 

La participation du secteur priv6 
est souhaitable, ;h condition que 
les services mient finances par 
i'etat et satisfassent aux norrnes 
VQU~U~S.  

Les organisations nota gauverne-
mentales jouent un r6le important 
dans les soins de santb au 
Canada. 

Les ONG on1 indiqub la nbcessite 
de faire plus de recherche en 
g6ndtique et &off rir un plus grand 
nombre de services g6nbtiques. 





3s offmt certains espoirs, l'imovatisn et le changement suscitent aussi des 
questions. Nous ne cherehsns pas ici B dresser unc liste cmpl*te de celles 
que pose I%pplication de la gdnCfique aux servicesde smt6 au regard de 

que et du droit, ni h suggenr dcs f a p s  de dglcr tsus les problemes 

l'enverplle & ces problgmes et de f a i ~rcssortir B quel point il importe d'en 
tenir compte dms la m k  au point et la planiffcation des ~chnologies gene- 
tiques et des services de santd. A vrai dire, les efforts mvue de discerner et & 
dsoudre les prsblbrnes d'tthique de la gdnCl.ique ont t5t6 imprttultsgQ;toutcfois, 
il hest% enare beaucoup fain. 

Pow plus d'me raison, il sera diffidk d'impregner les plitiques gouveme- 
mentales des questions que souleve la g6n6tique humalne. Celles-ci sont 
complexes et bent prise B des divergences ck vues. Face B bon nombre 
d'entre des ,  les attitudes des Cm&ens sont aussi &verses que leurs opinions 
et leun valeurs. 1l n'y a pas d'unanfmitb ii p r q s  de qusstians commc le 
diagnostic pnbatal, l'interruption de la grosses= quand le faelus est attebt, ou 
encore l'uti8isation des &m&sgbdeiques, et il se p u t  qu '2 n'y en ait jamais. 
Toute politique dait tenir comptc de cate diversi~ d'opinisns. 

8:. 

Il ne fait aucun doute, cepmdmt, que la gCnCtique engendn des craiPttes. 

8; Pami les prlncipaux sujets de pr6mcupalionqmentionnons : 
. 

les risques quc posent le g i e  g6m2tique et, en parttculier, les mmiffcations 
Be l'altdration de I'essence a n h e de l'6m humah;, 

1s gossibi'litC quc I'usage des renseigncments sur les risques de maladie nc 
pork pdjudice 8 l'individu vise; 

' 

le danger que ne se dfitent les abus commis autrefsis au nom dc 
l'eugenime -que le savoir genetique serve encore une fois ii justifier des 
theories sur la sup&ioritt s u  l'inf$rbritCdes races, w la discrimination ti 
l'encontre de eertaines personncs. 

Les technologies &nCtiques peuvent foumir des renseiprnents sur chacun 
d'enbre nous et sur m pr&iisgssitionsindividuelles. Il devient en effet de plus 
en plus facile de ctiagnostiquer ou de pddire mbre prt5ciisp&on aux rndaclies 
avant mCme que nous puissions tirer parti& ce savoir. Par ailleurs, nous avons 
I'habitude de voir dans la m a l d c  \an ~cennemide l'exterieum. Or le concept de 
maladie gCm?tique en tmt que prob1&med t e r n a u  d6coulant de notxe constitu-
tion gh6tique g e m e l l e  nous oblige 8 envisaget la maladie sous un jour 
diff$rent. 

D'un cde, en n6ghgeant d'appliquer la g6nktique aux soins de s a g ,  nous 
nous privons &s moyens de mettre en place et d'offrir 1 la population cana-
eiienne de nombreux sewices sdutriipes. D'un autre db5, en n6giigeant de 
r e c o n n a ~les probI&mes momx pertinen&, nous risquons d'uuser B rnauvais 
escient 1es technologies et 1es renseignernents @dtiques. 11ne saurait y avoir 
de politique satisfaisante tant gue nous ne nous semns pas pncMs &rleusement 
sur les craintes que fait n a h t  dam le public l'httgration de 'la gentdye aux 
services de santC. Il faut muver le moyen d'exprirnar ces inquit?tudcs,ainsi 
que les valeurs et les conflits qui s'y rattachent, tout en cherchant B formuler 
des politiques qui offrentun Cventail d'aptions acceptables pour la plupart des 
Canadiens. Si l'on n'a8opte pas de plitiques convemables, l'mploi des 

tes questions de maralc doivent 
entrer en ligne de cornpte dans la 
mlse au point des technologies 
genbtiques et dans la glanification 
des services. 

Les questions sont complexes et 
les opinions leur 6gard ssnt 
souvent partagees. 

La genetiqeae traite de qrlestions 
smbarrassantes : gbnie ghnt.5-
tique, emploi des renseignernents 
gbnetiques et pssibilil6 de 
pratiques eughniques abusives. 

II ne peut y avoir de plitique 
satisfaisante sans prise en 
consid6ration dss craintes du 
public. 
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Les technologies g4n6tiques 
doivent semir au traitenlent ou & 
la pr6vention de la mafadie, st 
non B I'arn&liorationde I'espke. 

Ls recours aux services 
g6ndtQeres doit demeurer 
facultatif. 

hes choix moraux concernant 
lkmploi des technologies 
gen6tjques appartiennent 
aux individus et la sociht6. 

Les pobl&rnes naoraux d6~0~lent 
des divergences dSint4r&s et de 
valeurs. 

~ckfiolqgies gcWtiques et Za presmtion & services gt5dtiques sisquent de 
provoquer un choc en netour. 

Voici done un bref aper~udes questions d'6thique que saul%vea %es 
connatsmces et Ies technologies &&tiques et les services & medecine 
g6netique. 

L'utilisation des technologies gbn6tiques 

L'tvdution et lkapplieatim des technologies gCn6tiqucs influsmront nos 
structures sociala et moWeo et subimt en retour leur influence. Le Csnseil 
des sciences estine que laprinciges suivants doivmt guider la mise au point et 
l % p ~ ~ ~ 8 . d 8 ndt3 OeshQl0@~g&"&t iq~~.  

Le but @msr&al de l'application de la gh6tique aux soins de s a d  est 1e 
trdbment eru la p d v e r r h  des maladies g6nt5tiques. et m la rU60ion du 
coat des wins de smte (bien que cela puisse repn5senter un avantage 
secondah). L'mdi~rationde l'es@ce hurnde me constime pas un objectif. 

Les particuliers et les farnilles devraient avoir ace& aux technofogies salu-
taires am Be pouvair prendre des d&%ionsBdaMes en mati5pe de wins de 
sand et de reproduction. Leurs ehsix devraient pouvoir s'appuyer sur &s 
domtks techniques fiabtes et sur un service & consultation exact a neutre. 
1l faut resgester et appuyer hs&cisions de l'individu ou de la famille. 

technologies g4nttiques devraient &re utilistks dans le wntexte d'une 
mi& hwnataire qui attache de l'imprtance B l'individu et accepte la 
diversit4 humaim et 19hvali&t6. 

Toute pcmme doit demeutcr libre de ne pas avoir aceurs aux sewices 
@nt5dques. Le choix est aujourd'hui laissd B chasm, et il irnporte qu'3 en sait 

B l 'avdr. I1 ne faut pas que les hdivigus sofent p6nrilises @su exemgle, 

en recevant moins de services rn&iicaux ou sociaux) pour avsir prig teUe ou 

telle desision en matien Be repmduction ou de soins de sang. 


D'aucuns all&guentque ce serait s'mgager sur m e  p t e  dangerersse que cle 
remurir am kdmo10&ics @n6tiques. a s  laissent entendre qu'il sera difficile de 
savdr oh s'&ter une fois qu'on aura commencd utiliSer la technologic 
g6n6tique. Ckt argument n'est pas valable. Il est possible de faire des 
distinctions entre l'application th~raputiqued'une technoIogie gc%-dtiqye, 
l'utilisation fTivole de techn010gie et la mise en pratique de I'eugisrne. 
Individus et sociCte peuvent et dsivent en aniver B des dCcisions moralcs 
concernant I'utilisation des technologiesg6dtiques. 

Les conflits 

Un grand nombre des problernes moraux que soul&vent le savoir et les 
techn010gies g6dtiques dkuulent des conflits enm les divers int&t?ts en cause, 
des conflits enlre l'iipplication de priflcipes d'CtMque @ s 'oppent et des 
divergences d'opinions sur des paints pdcis. Les parties en cause 
csmprennent : 
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les inBividus souffrmt dWectiom gCdtiques w pr6dispo&s aux maladies 
genetiques; 
leur f d e ;  

* le f m s ;  
la sociCt6; 
les g~mhtionsfutures; 
les gtn&.iciemet les chercheurs ~uvrantdans le dDanaine de la g6netique; 
le personnel des soins de santb; 
les pliticiens et les fonctiomah~~; 

0 lfZ3 mUP8d"in&?t. 

$ Les &its sur l'ethique biomedicale traitent des r a m s  enve les principes Les quatre principes 
Be morale et les r&gIeset sbligatims; iis ssnt &nc 8" ce-e uWtequand fondarnentalmx de I'dthique 
il s'agit de d6ider des applications des icchmogies et du savoir g6m5tiques. biomedicale son1 I'autonomie, 

823 
Les quatre principes kndamentaux de l'6thQue biornddicrile m t  :I'autonanie la binfaisaye, le rejet de la 
ou le respect des desirs des ilBdiviclus aptes; la bienfaisance; b rejet de Ia rnaffaisanceet la justice.1 rmlfrdsanca; et enfin,la jurria. e'est-&-dire la rfpdnition Quitable d e ~  

i$ avantages et des xjsques. Au nombre des valeurs apmexcs, mentimons la 
& veraeitd, la diwlgadon dtitIformations au malade et le respect de la vie privk. 
,. .-... 

Voici par ailkurs des exemples de connits B rCsoudre : 

* dire la v6rit.d au malade ou agir dans ce qu'on e s h e  etre sonht&rf2t,quad IIy a de mtnbreux conflits a 
il s'agit de lui divulguer des remeipments gCdtiques; rhsoudre. 

. choidr entre les int6r@tsdes parents et ceux du fatus;
! choisir enm le respect de la vie privCe d'un individu et le besoin
I, d'infomer les membrcs de sa fanille qui sont expo* P cextaim risques; 
: * choisir e m  le plus grand Men de la socit!!~! et les intd&ts de l'Wvidu; 
, choisir entR les indgts des inQividusvivant aujourd'hui a eeux des 

g6nc5rations futures; 
acceptcr qua y sit des hdividus hnndicap!s et zlvoir la possibilib5 d'€viter 
de mettre au monde des enfants atteints de d4flciences graves. 

Vu 1'~volutionmpide de la gen6tique mbdicale, il devient de plus en plus II faut imposer certaines 
important d'impser cemhes ~sponsabilith!4 tows ceux qui participent B la responsabiljt6s aux personnes 
recllerche, B l'applicarion des teclmdogics, h l'4valuiltion des sewices de sant6 coneern6es par la Nnbtique 
et B l'utilisation des renseignements. Toutefois, avant que nos structures rnddicale. 
admirzistrativeset juridiquespuisscnt s'occuper des questions de g t i q u e ,  il 
faudra adopter des plitiques qui reatent nos objectifset nos vdeurs. On n@ 

salmrait attendre du systkme judiiciaire qu" iltabusse des objeGtifs et d%s 
pslitiques coneemant les technologies g6n6tiques. 

C o m e  I'a fait obsew~run cxpeTt canarlien 6es aspects juridiques de la 
maecine : 

La facon dont Is morale et le h i t  a h d e n t  les questions qui se posent dans le L ~ squestions de genettque
dornaine des wins m$Bicnux mene mvent  B &s conclusions qui se rejoigrnent, doivent Qtreabordbes sous 
mais les deux dixiplinw mt distinctes I'unc de I'auue a leurs m p r t s  !%anglede la morale et sous 
dcigroques rnMtent d'6tre examinks. Les dcux dornaines s'indressent aux I'angle du droit.
questions & valeurs, mais iI faut mstamrnent v6rifier ih ldgislation prochit des 
effets moraux. [...I 11 a t  pssible de citer des cas oi, le h i t  p u t  ne pas 
prott!ger d'imporuntes valeups morales, et ce, nsn seulement dans le contexte de 
I'opprwsion ~Iitique.I...] Dms une large mesure, le h i t  cornpond B un 
minimum morai. Quand la loi n'est psls csnd&& msralement deficiente,son 



it est prdferabied'avoir des 
lignes directrices plut6t que
des r&lerneMs. 

II appartient aux chercheurs dl&re 
soucieux de Ia6thiquedans lwrs 
travaux. 

kc CRM a publi6.desiignes 
dir~ctiaces,mais seuis leri 
cherchaurs finances par cet 
organisme sont tenus de s'y 
conformer. 

respect fait muvent apparaPtre des zones OD xien ne guide Ie choix, des m c s oh 

Z'on a 16gitimernent la possibiritb d'agir de plueiwsfqons diffbntea A& B sa 

Idiscdtion en pwil cas i3 me qwtiOa de jugement maral et non pas de droit.97 

(T'mductim.) 


La dglementation est parfsis la meilleu~ fagon d'aborder eeltaines questions 
de gdm5dque-par exemple, la liMration dans le milieu, dbrganismes 
produits par le &nie gen6tique, ou l'accb aux rengeipements medicaux -
mais, dam la plupart des cm,il est prdf6raMc de s'en Pernettre h des liges 
direcuiees; Mains rigides que les kglements, les lignes dimtrices pernettent 
de dagir plus rapidemwit et dc fqon plus nuancde il l'apgort de mvelles 
donndes et it I'6voludon &s vdeurs sociales. T)e plus, elles favorfsent we pria 
de d&eisionn5fl6ehie et l'amptation des repnsabilitds. En faism dcs choix 
raimnn~s(dm le cadre d'un systkme & contfSle appropIriC), on est davantage 
conscient dcs valeurs modes et on cmprend mieux ces valeurs qu'cn 
respectant aveuglernent la loi. 

Enfin, 1'dtablissernent d'objcctifs visant les technologies gbdtiques et 
l'~valuatim& la nkessite de llgnes dircctrices ou d'instpuments de 
rtglementation plus stricts ckvraicnt se faire de fagon mtinue. 

La recherche 

Les chercheurs ont le devoir d'etre soucieux de 1'6thique dam leuw travaux. 

Il leur incomb aussi de tenir csmpte dss effets des utilisations Cvcntuelfesde 

ceux-ci; 8s doivent tgalement mntribuer B 6tablir priorlds et des lirnitesga. 

n ne leur est cependmt pas ps ib l e  de pdvoir toutes les utilisatim furures des 

do&% a des mtechnologes comxes. 


La recherche g6dtique %ur des sujets hurnains fait l'objet des memes con- 
sid6ratiom morale$ qwe d'autrcs form= de ~cherchemCdicrtle, Le Conseia des : 
sciences appuie du restc les l i p s  dimtrices du Conseil de recherchesmbdi- ...: 

ea1es du Canada (CRM) c o n w m t  la recherche sur des sujets humains (1987) '.; 

ei la recherche sur la Mrapie genique somrrfique (1990)s. 

Bien que les limes dinctrices du eRFvI suient exhaustives, lcs seuls 
cherchsurs tenus de les respecter sont ceux que f m m  le GXIM. D'autres 
organisrnes suhentionnaires, tels que le Conscil de recherches en sciences 
naturelles et en gnie, de meme que les eomitts de recherche et d'ethique de 
certains h6pitaux snt ausst &obi d'adapter ces Mgnes dircernlces. I1 faudrait 
cependmt appliquer des iignes diwtrices ernbiables B tout- les recherches 
faisant intervcnir la thtrapie genique ou I'experimentation sur des sujets 
humains, peu importe l'endroit 00 s'effectuent cea recherches et quelles qu'erm 
soient les sources dc financement, Les cornit& d'&Mque qui existent dejh dans 
les hspitaux, Ies universitb et bon nombre d'entreprises priv6es punaicnt 
veiller B ct  que l'on s'y conforme. 

Certains aspects de la ncherche .g6netiquc ckvfaient en outre faire l'objet cie 
eonsiderationsmorales et techniques suppl6mentainzs ou @riodiques. C'ese 1e 
cas mtamment des candidom dam lesqueues devmient n d6mler les 
~cherchessur le foetus,de I'utilisation des tissus fataux et du depistage 
anonyme des maladies g6neticjues. 
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%+ La prcstation de services gedtiques nspcctueux de l'ethique repose sur8: 
gti l'automic, la consultation.le wentement 6cMd et le mspcct de la vie 
' priv6e. Certahes questions de morale soulev&espar les s e ~ c e sgtdtiquesont 

Ctt. examides dans des chapitas pdeedents. I1 mvient r&uunains de fahe 
lessortir ici troispoints mahrs : 

On ne doit faire entrer en action les sendas gew5tiquesque s'ils ont des 
avantages B offrir :pdvention ou traitemem de maladies,choix en madere & 
mode de vie ou de pmr6atim. lln'y aura pas d'unanimit6 quant ce qui 
mtitue une application saluare de la g6netique (voir l'encadre 21). 

U faut remnn&n I'imysrtitnce d'offrir des sewices de consultation aux 
pemnnes qui partidpent m m e  sujets & &s wherches sur la g&n6tique 
hrnaine ou B des programmesde diagnostic et de tcaltement, et en tenir 
mmpte. 

k s  services d'observation mCdicale suivie et be support social ddoivent Ctre 
sffertsawc hdividus qui souffrext d'une maladie g~&que ou qui risquent 
plus que Ies autres d'en contrxter me. 

Le mcgurs aux services gtnetiqm exige dvahrdd'un individu q'il d t  
autonome. Font ~anmoinsexception la dgle les enfants souffrant de graves 
maladies qu'il est possible.de tiquer et de trairer, el leg handic@s 
memaux qui ne ljcuvent pmdre mx-mhes de &cisions en matibre de 
traitencnt. D m le cas de ees dcux groups,ilfaut puvair dmmtrer cpe les 
servicesproposts mt dans l'i.n&xt?t&hpmme et qu'its en m6lioreront la 
quatit6 Be vie. 

Dims Ie cas &s ado1escents. le &@stage &&tique offre certain5 avantages 
sY se conforme aux principes et aux ~nfsthodesrecsmrnand~~~~.L'adolescent, 
en effet, est particulitment sensible 8 l'infiuenee de sespairs et manque 
d'assurance. Ces prcqpames doivent donc etre mends avec pNdeme et il 
cmvient de pdvenir les parents du &gistage. 

Le principe du consentemen$tehin5 revet une imprtm capitale dans tosls 
les aspects de la recherche et des services de sant6. Avmt d'emtrepnmdre des 
recherches, d'effectuer des teas, d'appuquer un traitemt, de divulguer des 
renseignements % leur sujet 00 Up&server ou d'udiiser leurs dssus (ADN 
cornpiis), il faut sbtenir le consenternent des intC~essQl~~. 

Notre rapport traite de la question de l'hoemp9ion de la gmssesse dms le 
contexte Wen pd& Bes services de sang. II ne l'aborde p a  dams le contexte, 
plus vaste, des dFoits du fatus et de Ia libertd de choix. 

En lbbsenee de moyens efficaca de @vention et dle awitement dl%s 
maladies, le diagnostic penaral de graves ~ ~ o n sgedtiques et l'intemption 
de la gmsesse si le faems est atteint dsivent rester des aptions mCdicdes 
vdables. La &cision doit laissde ehaque femme. 4 3 s  techdogies de 
diagnostic servent surtout aider les families B risque B avoir des enfants en 

La prestationde services gbnb-
tiques respectueux de I'ethique 
repose sut I'autonornie, la 
consultation, le Gonsepraement 
&!air4 et Is respect cie la vie 
privbe. 

L'autonomiede I'individu sst une 
exigence primordiale. 

Le principe du mnsentement 
6clair4 est essentiei pa ir  la 
recherche @ les sewices ds 
soins de sant6. 

Dans le cas de maladies gdn6-
tiques graves et incurables, le 
diagnostic prdnatal et I'interrerption 
de la grossessedoivent rester 
des options m$dicalsvalables. 



- - - - 

bcadrh 21 
Le &pisme 

pdsyrnptomatique tk 
Irr chor6e de Huntington : 

l'opinion de trois 
individus $ risque 

peuo aussi a c q m  d'appendre qu'm porte lc gkne. Au moins, on peut a%onse 1 
@parer pour l'avenir, quel que soit le verdict., 

qtl'on ne dispose pias de mMcaments qui pissent donner certains mpoirs. Has 
dpe~ussisnsseront healculablas. S'il n'y a pas d"espoir,il ne sert 8 rim 
d'administrerun kst.u 

M L ~ 
prdclisposition cmstitue,en quelque smte, une mdadie en wi, mais sx 
sympc6mes et ses efC9 mt Men plus rt5pm-i~~que mux de ia chor& de Hun-
tinglan. LaprUsposition p u t  limiter ou bulevcrser mute h vie adulte d'un 
bdividu, gas seulement sw dix ou quinze h i b r e s  mb. Si l'on peut &iminer, 
en un seul test, ies &ux rnaiadies pow lamoitje personnes B risque, tan$ 
rnieux. On &vdt  disposer bientdt de ttaitemcnts plus efficacw.~ 
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brine santd. Le ctiagmstic grthatalne doit p a  servir B asfahe les p&f& 
rences des parents sur des questions n'aymt rien B voir avec de graves troubles 
de santt @ar sxemple, le ebix du sexe de 1'enfant)l~. 

Quand il Beviendra possible de &teeter un plus grand m b r e  d'affections 
g ~ ~ u e sau stade de 19embsyonau du fmtm,il faudm decider qud.les sffec- 
tions sont wfTisamment graves pour justifier Ie diagnosticpdnatal. D'une 
fismjlle l'autre, les opinions peuvent &verger quant aux affixtiom ou aux t m  
conghitales pisemmifesmt tardivementet qu'il 'est possible & traiter 
(depression dhque ou fente palarifle, par exmple). Reste B savoir B qui il 
appartient de juger s'il faut uti'liserles ~ a w r c e sck la wcittt5 pour le 
diagnosticpfiatal de ce gem dc pmbltmes. sp&iatistes de l'ethique 
~eonnaissent cpe toute M d o n  pxk par un Mvidu ou WE f d e  1props 
de l'intermption de h gmsesse cst en fait un jugemmt de vdeur sur le genre 
& vie qui vaut la peine d'Ctre vCwlao.  Cefa influence nom attitude envers la 
handicap&. 

I1 ne faut pas wbUer q e ,  bien cp'B s'agisse d'un i m p o ~ tservice geh5-
dque, k diagnostic prhatat ne campte gas pour beaucoup d m  le m b r e  des 
intemptions dc grcsssesse. En 1984, par exempk, la Colombie-Briunnjque a 
emgistt=t5 le plus fort Furcentage d'intermptim de grossesse au Canada : 
11449 cas p w r  43 911 dssances vivantes. Or ce n'mque dans 35 de ces cas 
que lvintenuption cle la gmssss etait r%li&1un pmbBrnc gMtique diagms-
tiqut c b z  le faebs. En 1984, presque 2 000 evaluations @n&tiquespdnatales 
snt ete faites en Colombie-Britanrdqueet 2,5 g. 100 d'entfe eiles ont 16vC16 des 
amalies104. 

Le Conseil des sciences remaquc I'Wpation de la g6dtique aux 
services de sante a psur dcruble objectif d'am6liurer les wins de santtf et de 
prCvenir la anahdie. Q faut done poursuivre la acherche ck meillem mite-
rnents des maladies gh?tiques,ndme des rnaiadies qu'il est possible de 
depister G e e  au diapmtic pr$natd. 

Ii est du devoir du rnCdecin de savdr ce qu'ua prgtieien est cemt cornaftre 
et de se confsmer h des m e s  acaptables de mhs. bRs orgahlismes 
provinciaux & dgiernentatlmprofe$siomIk s'attendent que les mCdscins 
mettent Ieurs @snnaissances B jour. En fait, c a t a h  Itexigent. Ces Migations 
devraient s'etendre a m  services se raportant aux malades g6n6tiques et B la 
prddisposition B de tell@ maladies10s. Autrement dit, les m6dec-hdevraient 
savoir reconn&n les indices de maladies gh5tiques cbz leg individus et dims 
les FimilIes, integret & bnnes technologies de diagnostic et de traitemat dans 
leurs praticpes et, au b e a n ,  diriger les malades et leur E d e  vers des services 
gt5netiques sp~ciWs.Ll faudrait, par exemple, indiquer aux sujets h t  la 
farnille est pr6dispsc5e au cancer du colon ou au cancer bu sinles pdcautions 

p~ndrepour Muire les risque$, et guetter attentivement les premiers indices 
de la maladie. 

hsquestionsque soulevent le diagnosticp h t d  et I'htenuptionde 
grsssesse font ressortir les rem=biliteS cles medecms et des parents. La 
pmgr8s des technologies de wins el de diagnosticpdnatals impsent de plus 
lourdes obligations h tous ks intt5ressb et Zes expent B & plus grmds risques 
de pursuites. Ees respcmabilitt5s morales et 16gdesdes m&kcins et des 

Les technol~gie6aident les 
familks b risque B avoir des 
enfantssaitins, mais leur empsoi 
comport@des jugernents de 
valeur sur le genre de vie qui 
vaut la peine d'etrev6cue. 

La recherche de meilleurs 
traitements dsit se poursuivre, 
m$me si la psssibilit6 de 
diagnostic prknatal effisace 
existe. 

IIs t  du devoir du rnedecin de 
savoir ce qu'un praticien est 
cens6 connaitre et de se . 

conformer ti des nomes 
acseptables de soins, mPme 
en g4n6tique hurnaine. 

Les questions soulev6es par le 
diagnostic prbnatal font ressortir 
les responsabilitbs des mbdecins 
et des parents. 
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Les mkdecins doivent aviser Iemrs 
clients de I'existence de services 
de dkpistage des prteurs et dde 
diagnostic prenatal. 

Les renseignernents g$n$tiques 
geuvent &re pr6judiciables 
cornme ils pelaverat &re Miles. 

-..--. 

parents envea k k t u s  sont des points qui ssdhent  des &bats p a s s i d s  et 
orageux. 

Dans la plupart des cas, la loi ne ~connaRpas au fatus les m h e s  dPoits 
qu'b une personnel". II semble donc que les &sirs des parents et plus 
patticulikrernent m x  de la femme enceinte l'emportent en ce qui m e m e  les 
traiternents et les sains in utero. Une femme n'a aucune obligation Idgale 
d'accepter un tmitement in uterolm, Cela ne veut pas &re que les p a n t s  
nsaient aucune obligation mode. Une femme enceinte a l'obligation morale 
d56vitcrde porter v o l o n ~ e n t  pdjudice au feetus, par exemgle en Cvitmt 
l'emploi de stupt!fiants su d'alcool. Par m r e ,  elle n'a aucune obligation d% 
mener le fatus h teme ou d' inmmpre oa grossesse si le foetus est hvalide. 
Dans ce cas comme dans d'autres, ce n'est pas l'application de la loi, mais 
lst5ducaticm et la formulation d'un paint de vue moral qui rntnenmb a un 
comportement responsabte et hurnain. Il faudrait puvoir Cduquer et cmseiller 
&vantage les parents Cventuels pour leur faire comprendre les effets de leur 
mode de vie et de leum choix sur lvenfanb il naftre. 

n incornbe aux m6de@ins de domer aux parents dcs csnseils sur la smtd du 
faztus et les risques qu'ii court, sur les tests de diag~osticciispmibles et l e u  
fiabiliti5, de m b e  que sur les dangers eventuels qu'ils gdsentent. Un medecin 
a le devoir de porter la cannaissame de ses clients la dsponibilit.6 & ces 
services, meme si, pour des misons techniques ou morales, il n'en appmuve 
pas l'utilisation. Un m6deciplqui dglige d'informer lm parents fait pnuve 
d'imsponsabi~te. AUX Bats-~nis,des parents ont intent6 un p&s pour 
unaimce injustifiee* des medecins qui n'avalent pas d6tect&des anomalies 
fmtdes ou qui ne les en avaient pas inform& h temps p r  qu'ils aient l'option 
d7n tempre  la gmses~e~~!  Toutefois, un enfant n6 avec de telles anomalies 
n'a aucun fondement juridique pour powsuivre ses parents ou les rnaecins 
pour wie injustifik*. Les tribunaux considerent que le dmit de ne gas naftre 
porterait atteinte B l'inviolabilitt! de la vie humainelOg. 

Les parents puvent Cgalernent pursuivre un mC&& qui a fait preuve de 
n6gligenc.e ou d'emur dans les tests qui leur sant administ& avant la csn-
ception, si d e - c i  mene ti la naissance d'un enfant handicap611°. Dans de 
tels cas, m commence maintenant B voir les tribunaux sffrir une ~5paration 
l'enfmt, dparatim b&e sur la pine et la muffrsmce, plut6t que sur le dmit de 
ne pas naWe"1. 

L'i nformation 

Les infomations que les techdogies g~n&tiquesfoumissent B propos des 
risques de mdadie d'un individu peuvent etre pdjudiciables, comrne elles 
peuvent &re utiles. S'as ssnt ma1 campris ou ma1 utilids, les rewignements .,
g6dtiques peuvent donner lieu une discrimination injuste. Qui plus est, 
mtme s'ils sont utilids de f a p  I&@time, les renseignements g4n6dques 
puvent porter pn5juciice aux ifidividusattehts de certaines affections ou 
coumde gfands risques de les eontrncter :ceux-ci psumient, par exernple, 
se voir refuser un emploi ou une police d'assurance. 

Il faut ckkickr quelles sont les utilisations d6sirabies a aeceptables des 
renseignements sur Ies maladies gt?netiques ou la pr6dispssition b de telles 
maladies. Il faut 6galement adopter des politiques et prendre des mesures p u r  : 

restrehdre l'ac- h ces ~nseignements et empcher qu'ils ne ssient utilists : 
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La consultation et 1'6ducation chivent aller de pdr avee l'inforanrrtion gene- &: ;:,

@-:;:'!tique. La consullation aide les individus & composer avec leur pWsposition &
$**....... . ..
*;:w:>., :. 
~~~;;:,;..:la paladie. L'tYucation aide ii faire amprendre les incidences miales de la 
Ipi . pddisposition iila maladie et ccntribue I faire accepter les handicap5s et I les 
$::.:<>;: ' ,:
@!;:,:': :,. appuyer.
xi;!:::?,.p$:k,,.;, 

Les renseignernents gMtiques ne doiveflt pas srvir B Ctablir ou I promou-
.voir des pofitiques racistes 0" d i s chba t~ i rm ,u est normal qups 7 ks 
&ff&~ncesg6nt5tiques enta les individus tout c o m e  entre les races et les 
populations. La gtnedque influence de nombreux aspects de la biolsgie et du 
wportement de 1'Ctre hmain, mais it n'y a rien qui pmve  19~Cr io~t t !n  ou 
la asu@rioritC~ dkne race par rapport a une autre. Toutes Ics races posskdent 
un vaste Cventail de capaitds, mals les differences entre les individus dvune 
meme nce sont bien plus grandes que les differences entre les races. De plus, 
les traitsde comportement wnt mmifestement le produit &s influems du 
milieu et du patrimoine ghktiquefl2. La socit!tt$ devrait se dormer pour abjectif 
d'slider chacun B daliser son plein potentiel. 

p;,;

e,. U faut, pour pmtkger les droits de l'individu, avoir recsurs h des lignes
!&! direaxices et, au besoin. B dks textes de ld. La C h m  des droits et libenis et 

la lQislatic4n proviflciale sur les &its de la gemnne suffisent probablement I .	c.::::, 
:%... .. .. ,y.:. pmteger les individus contre toute discrimination dkcoulant de remseignements 

gtnetiques !Ileu 6gard1I3'$,', . ., 

:.:.. . 

fl fmdrait, en priorite, examiner les utilisations actuelles et tventuelies des 
remeignements gedtiques en vue ck pdvair les prGbltma possibles et 
d9adopter des politiques et mecanisrnes de esntrdle. Pami lea pints  !I 
considt!rer, rnen t imns  19acc&s des compagnies d9assurances et des 
employeurs aux remignemento gen6tiques, les registres de maladies et les 
banques d'AE)N. 

Le respect de la vie privde 

Tms les r emipmen t s  rnt'klicaux mr les pemmes, y canpris lcs renseigne- 
ments g~netiques, sont d d e n t i e l s .  D m  le m d l e  medical classique, le 
client est bien 6vi.demment l'individu qui manifeste les sympt&nes de la 
maladie, et c'est dam l'int&& de cette persome que le mCdecin doit agir. U 
anive souvent, eependant, que le diagnostic g6netique d'un individu foumisse 
des domees qui poumient $tn uses h d'auttes rnernbres de la mCme famille, 
puisque ces gens ont en m m u n  c e m e s  catactdristiques geddques. Un 
conflit risque ~ a n m o i mde surgir en pard  cas. 

Grace la mnsultatim et B la sensibilisation du public en matiea de 
diversite g6dtique, il de7vrait etre possible de dduin graduellement le mmbre 
de persows qui se refusent ii partager ce genre Be renseignements. Toutefais, 
si un individu prsiste a refuser de divulguer des r e ~ ~ e n t s  susceptibles 
d'avoir une influence ~ ~ i d ~ r a b l e  sur les chak des autres membres de sa 
f a d e  en matikre de soins de santt! ou de reproduction, le medecin put ,  dam 
certains cas, comuniquer les meignemenk pertinents sans le corkenternent 
del'individu: 

Les renseignements g6nbtiques 
ne doivent pas servir pro-
muvoir des plitiques racistes 
ou discriminatoires. 

La divulgati~nde renseignernents 
personnels susceptibles d'6tre -
utiles ii d9autres membres ds 
la farnille risque d'occasionner 
des csnflits relatifs B l a ~ ~ r  
confidentialit&. 

mailto:@-:;:'!tique


geneticlens canadiensen pmticulier traitent de ces questions. 

Premier probleme : 

Leswarnens gh6tiques dvklent quel p n t  porn une anomdie (mslocation 

nkipoque) qui a caud la trisornie 21 chez un enfant. ba divutgationde wtte 

infarmation pornit pennettre au couple et au reste de la famille de faire des 

choix en matibe de repraduction en vue d'ernpkher la naissarace 8'un aum 

enfant m i n t  de trisomie 21. Par cone, eile risque de susciber m sentiment ck 

culpabilie chez le parent pcmur a peut4tre de cornpromern le rzliuiage. 


Qw feraknt ks g&n&ticiens? 
Cinqwte-quatre pour sent des g6dticiens qui ont d p d u  au sondage (68p. 100 
au Canada) indiqumient aux p n t s  Iquel des deux est le porteur. Quaaante-
trois pour cent (40 p. 100 au Canada) leur dimient que eem infomarion axiste er 
leu lai-nt b chsix d'en ptendre connaissance ou non. 

DewMms problPme : 

Unt fmme infertile s~bit  des examens qui n5vEient qu'eUe a une constitution 

genetique mgle 0.
Lui dire la vent& risque de porter aaeinte il I'image qukeIle 
a &elk-mema, mais tliminemit toute incertitude $ g7apos de I'infertiIid. 

Qwferaienr les gJn%riciens? 
Cinquante-et-anpour cent des gh6ticiens qui a t  n5pondu (68g. 100au Canada) 
diraient bute la v&it$ h h femme. Ees a u t ~ ~ sdpondrtots canadiens (32 p 100) 

nt h i  diraient pas teuk h vdt&mais lui donneraimt unc explication pour son 


des fms&orientation genetique, on dtkouwe qw le mari nkst pas Ie fire 
biologique de l'enfant. 

Que feraient Ies g4dfiekm? 
Quatre-vingt-seizepour cent &s geneticiens qui ont dpondu (meme pomcnragc 
au Canada) stiment qu9ilest plus important de respecter la vie priv6e de la mkc 1
que de divulguer la &ritable gaternit&. Qmm-vingt-un pour cent ($7 p 106 au I 
m a & )  en informeraiat la rnbe en privt. La principle raison donnh par ne 
pas informer b mari est h qr&ervation de I'unird familiden. 

Quatribe probkrne : 
Bes analyses rQ&&s de I'alpha-fm-prodine (AFP)du drum matemel indi-
quent des valeurs inf6rieures B la norme, Ceahes  etudes ont Ctabfi,un lien mtre 
Be fbibles valem d'AFP et la crisomie 21, mitis les gbn&iciens ne wnt pas tous 
d9accardsut l'interpr6btion de faibles valeuw d'AFP. 

Queferaknl Ies gtfrdticiem? 
Quatre-vingt-deux pour cent &s &nd!iciens qui ont r$pondu (94 p. 100 au 

Canada) indiqueraient la padenu que les gdndticiens ne s'entendent pas B ee 

sujet, mais qu'ii existe une possibilid de trisomie 21. 11s diwuteraient avec dle 

de l'anomalie g&n6tique, de la possibilit6 de diagnostic pdnatal et des r i s q m  

inMrents, et lui laissentient la dkision d'avoir ou non mows au diagnostic 

pr6natal. 
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Pour que puisse 8trc mmpu le secret pfessionnel qui marque les mpports mtre 
Ie pticien et son malade ou client, il fBu6 que plusieuts conditions mient 
rcmplics : 
1) maIgr6 des efforts raisonnables, le praticien n'a pu amener b client b smwntir 
valontairerncnt h h divulgation de ~nseignements;2) il est fort probable que le 
mintien du secret aura des msQuences inwrables, maisque les 
renscipments divulgu69serviront B Cviter ces sons5qucnces;3) le tsrt que 
subiraicnt dcs individus identif~blesserait grave;et 4) les p&cautions voulucs 
sontprises pour que ne soient &vdgu&i que les remeignemenrsgenttiques 
kcessaires au diagnostic su au Qaiternent de la mdspdie en questiun.114 

LI serait bon dVint6grerces pfinciges aux pratiqua mMcales canadiemes. 

La divulgatr'on inf&$rale 

La dvulgatisn integrate des mnseignements medicaux au malade est un objectif 
legitirne. Une enquCte interntionale portant sur cette question et mr d'autas 
groblernes relatife B la consultation a cependant fait ressortirla complexit6 du 
sujet. R6aiisCe aup&s de sp6dalistes en g6ndtique rnMcale, cette enqu&te a 
6gaIement d6rnmtn5 qu'il existe des diffdrences d'opiniotls tant enm les 
conseillers qukentre les cultures (voir l'en-W 22). Un g m d  nmbre de 
gCn6ticiens pensent qu'il y a des cas 3 est gdferable de ne e~mmuniquer 
que l a  renseignernents requis pour gamtir au malade les avanbages medicaux 
voulus, plutot eye de dire tsute la vCritd. 

Avant de p&&r aw tests gbn6dques. on devrait indiquer aux hdividus et 
aux familles que ces tests peuvent ttveler que le @re suppose Be l'enfant n'est 
pas en fait son fire-naturel, m.&vsiler la p~?kncedkffectionsou Be 
@dispositions B lamaladie qui n'snt aucun rapport avec l'objectif vise par 
l'exmen. Ap&s en avdr &scud, il faudrait coolvenir B l'avance d ces 
rclmscignements dsivent &re communiques ou non & l'individu eb B sa famille. 

Les banques d9ADNet les registres 

Les banques d'ADN et les registeesde maladies rev&imt une grande 
bnpsrtance d m  les d6cennies ii venlr. Le materiel gth&tiquemis en banque 
p u t  mir il une multitude & recherches d de diagnostics :stockage en 
attendant des proges taehnolsgicgues, andyse de esrklatim, ctiapstic 
g6m?tique, reprise des tests B I'aide de wuvelles tecWlogies eb partage de 
materiel gtdtique avm d'autres ceninzs de g6netique. 

P1 faudrait favoriser la eotlstitution de banques d'ADN et de registrcs & 
maladies, mais il est essentiel efe respecter celtains protocoles pour s'wsurer 
que l'inttreska donne son consemement. que sa vie priv6.e est respect&, qu'it 
csmprend les utilisations possibles du rnatdriel rnis en banque et q'il  pdcise 
les utilisations pour lesquelles il donne son cansentement115. Il doit &reindiqut 
bien clairement que chaque individu ddcide de l'ampleur de sa participation et 
cy'il p u t  refuses certaines f m e s  de garticipatim,sinon toutes, sans compm-
menre son accks %uturB de meillews diagnostics et traitements eliniques. Des 
modalitds judicieuses ont Cti5 CtabEes pour les banques d*ADNu6. 

be sceaer de la confidentialit6peut 
&re bris6 dans mrtains Gas. 

Bien que legitirne, la divulgation 
integral6 de renseignemenfs 
rnddicaux au malade n'est pas 
tdujours la sdution indiqu6e. 

bes banques et les registres 
g6n6tiques facititent la prestatisn 
des services et font pmgresser 
la recherche. 

I1faut mettre en place des 
rntkanisrnes permettant ck 
garantir la confidentialit6 des 
renseignernents. 
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. 1917 	 Le gouvemmmt & 170ntariomet sur pied une commission myale 

d'enqdte sur le soin et le contrSle dm dbiles mentaux et des faibles 
 I1 

#esprit.. Dans son rapport, pubiie en 1917, la Csmmission acommandc 
entre auks  d'interdire le mariage dans mroains cas. La firnibre Gutme 
mondiale fait oublier les conclusi~nsde ce rapport 

L% gouvernement de la Co1ombieBritanniqueCwblit une commission royale 
d'enqubte sur l'hygikne mentale. Dans son rapport final, en 1928,la 
Commission mmmande 1% st6rilisation facultative, faisant valoir que 
=la ern@cherait lesdebiles menlaux 8% rransmettre bur infirmit6 h lmrs 
enfants. Aucune suite immediate n'est donnb aux recammdaims de la 
Csmrnksion, qui merit mhnrnoins de base B w texte de loi subs6quent. 

1928 	 Le gouvemement des Rmim unis de 1'A.Ibrt.a adQpte la Sexual 1 

Sterilization Act, avec le plein appui d'organisabions m m e  les United I 

Farm Women of Alberta, I'Orbe im@M cks fdles de l'hpirc ee la 

Women's Christian Temperam Union. En vertu de wttc lai, les 1 

pensiormains d'asiles pour malsdcs mentaux pcwent Cwe sterilis6s ava: I
I'ap-tim d'un wmig d'eq&nisrneet leur eonsentement ou celui rl'un 
 I 

tuteur. 	 En 1937, le consemment cesse d * ~ ~exige. 
I 


1929 	 En Ontario, me Commission myale d'enqu2te sur le bien-8ue public I 


recsrnmande l 'adoph d b e  politique de stMisation obligatoire en we 

de d u k e  le nombre de debiies rnenhux. Encore une fois, les 

acommandationene sont pas adopdes par le gouvmement. I 


I 


1933 	 Le gouvmment canamateurde la GOlombie-Britanniqueado
Sterilization Act sans uop d'opposition. Pourobtenir la &dilisar

a t  jug& capable, son consentemat est exig6, sinon le consenmeat du 

conjoint, du tuteur ou du secdtairede la province suffit. 


pte lir Sexual I 


ion d'un /

patient, les dinctews dm instiullions concernka Qivent s'adnsser B un 

comig d'eugenisme. LA Loi vise les personn- susceptibles de proc~eer j

I 

ou de porter des entints qui, du f&tde l'h4e&it&,risqueraient de souffrir 1 

d'une mclladie ou d'une B&ficiencemntaie gave. Si la pemnne en cause 


1938 	 LaCommission myale d'enqubte de I'Ontmio sur l'applicstion de la Mental I 

Health Act recomrnande me politique de sterilisation. W n e  fois & plus, le 1 

gouvernement de I'Ontario refuse d'agir, cn parsie sous l'effet de 1 

l'opposition perssrmelle du sous-ministrede la Sang et em psvtic parce I 

que La minorit6 catholique Be la province s'oppose it la s9&eilisation. 
 I 

1972 	 En Albert
a b q h .  	

a et en Colmbie-Britannique, les lois sur la st&eilisatimsent I 
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Les droits de propriete 

La valeur eommercide pokntie1Pe $e I'ADN et des produitg BerivQ d a  tissus 
humains a suscitd des d6baB (ainsi que des p&s, aux &a&-unis) propos du 
dmit que d6tient l'individu de padager les Mfic%s &coulant de l'utilisation 
de ses tissuta7. Faut-il comiderer les ghes  et le matdriel g6dtique m m e  
abienu? Quels sont les W t s  de la persanne dont pnwfent le magriel en 
question? 

II n'en pas certain que le rnat6rid gentdque soit csnsW1-4come un bien 
pe~somelpar la loi canadiennc. La gamnne compl&tedesquestions modes et 
des rnCcanismes offerts par la loi m6rite d'hre exarnh& de p&s. Par exemple, 
meme si le materiel gtWtique etait cmidtrt5 m m e  un bien, le droit du don-
neur & une part quelconque des Mefiees commerciaux pourrait se limiter h la 
vdeur des lissus au moment de leur extraction (c'est-&-direil leur valeur avant 
toute re~he~cheou toute transfornation en produit commercial i l l .  I1 serait 

. , extdhernent difficile de calsuler wtte valew. 

Ce debat ne doit pas fain perdre de we qu'au Canada, le d ~ nmMcd est un 
aete gramit. Si l'on &end ce p b i p e  h la gtlmMque, cela veut dire que le matt?-
riel gtm2tiquene p u t  &tre vendu et que les dameurn ne peuvent avoir aucun 
intMt cmrnexial d m  les pmduits rnis au point B partir de leurs tissus. Toute-
fais, il hporte que 1'Wvidu ait le p v o i r  de W d e r  h quelles fins seront 
utilisds ses tisus, que ce wit pour la recherche, la mist?au point de produits 
commereiau, m tmte autre fin. IJ faut obtenir son ccmxntement avant 
d'effectuer des r%cherches l'aide du m&riel @d€ique,m h e  s'il s'agit de 
tissus extraits ik des fins de diagnostic ou de thdrapie et que I'on p u t  msiddrer 
comme uabandmes~. 

Que Oe mat4riel gkn6tique d'un 
individu soit ou slan son &ien 
personnel*, il ne d ~ i tgas 6tre 
ver~du. 

Bans tous les cas, cependant, 
l'individu doit rester maitre de 
I'usage qui en est fait. 

- *Ensemble de methdes qui visent h meliorer le patrimsine g6ndtique de 
families, de populations ou de l'humanite em entravzmt la reproductiondes 
genes comidCrts m m e  d&avantageux Qeug&nismenkgadfl QU en promau-
vant la reptgduction des g&naeansidCr& eornme Mn6fiques (eugt!nisme 
) 2 0 ~ i t f l . ~ ~ ~ ~  
d k i p l i n e  ayant pour objet la recherche et la mise en auvre de m&th&e. 
pmpres amdlis~rla quaiit6 des populatim, notamment par le jeu de 
l l M e d .  Elle a ed c M e  par Galton."% 
aStrat6gie visant diriger lt%volutionhumaine l'aide de programmes 
aymt pour w e t  de fmriser la hamnission de caractem "d&bbles" et 
d'enmver la vansmission de carace~s6'ind6sitaMes'"i":, (Traduction.) 
#Tout effort visant s'ingear clans Ies cMx de pmdation des individus 
en vue d'atteindre un but &al.121~(Trhction.) 

L'eugdnisme a Cd pratiqut sur les populations au paCo &&le, non =dement L'eug6nisrnea kt6 pratiqu6 
en AIlemagne sous Ic dgime nad, mais de fapns diffemtes et 11 des degrtSs dans de nornbreux pays, dont 
divers &insde mrnbreu~tpays, dont le Canadalz. Dans ce pays, l'eugenisme a \e Canada... 
pris la fome de la stt!rilisation Bes sujets ainaptesu et de certaines politiques et 
pratiques d'immigration (voir l'encadr$23). Ces pratiques officiellesn'mt plus 
m s .  Ell- devaiemt leur existence une combhaisonde fackurs :principes 



----- 

-- 

centaimde malades mentaux et de @biles men- wt MWid~.Aors 
qu'aucune loi ne l'autorisait, en Ontarioaussi dm arriW mentaux ont & 

1901 	 ISes inspections rnWales smt insiituks aux h n t i h s  du Canada. 

1910 	 Une neuvelle Loi seep ~immigrcztion&%nit Dtois grades ca6gorie.s 
d'immigmts ind6irables :Les &bibs mentaux (y cornpis Ies 
6pileptiques.1es idiots, les faibles #esprit, les h k i l e s  et les fowl;Ics 1
h f m e s  physiques (y ccnnprisles mwts les aveugks); et las pnsonnes 1ssuffranl d'une maladie dpqnaortm ou jugks poser un risque b 
I%ygiknepublique. 

1 8  	Le rninisk Be 17mmigation emploie dors '28 emminateurs rnedicaux en 
Gde-Bretagne et en Europe pour trier les imrnigmnts en we db61iminer 
Ies indtsimbles. 

1928 	 Un comid f6deral spkial sur l'agricuttmet la colonisationprt5sent.eun 
rapport prtbnisant un conttble pius strict de l'immigatim. h s  

$6 
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wientifiques douteux; mtsusage de la science &s fins d'objeetifs socbux; 
d6dain pour les droits fondamentaux de la personne et les principes de mode. 

Les %busdu passe expliquent en prtie Ia Mcence du public et des 
politicicns 3 aborder les questions de @netique et d'eugnisme. Tmtefois, 
aujourd'hui au Canada, les sp6cidstes en genttique mWcale s'Mressent 
dai-ernent aux besoins des kclividus et cles familles el ne se soucient pas en 
premier lieu de l'effct que la cMx des parents en matiere & reproduction 
peuvent avoir sur la soci4t4, et encore moins sur4'esj&x humhe. A M  donc : 

Les @ialistes en ghCtiqe m4dieale du Canada et d'auaes pays peuvent, B 
jusw titre, rejetex avec vdh4mence tout I...]lienmtre leurs bavaux et les 
grogmmmes t.epr&knsiblesd'eugCnismedes annth 30et 40. [...I LR =jet 
dMment des accusations dkug6misme ne suffim .aut-&mpas au c u m  dcs dix 
prochaines annbs, il mesm qu'augmenkra f'efiC8Ciddes technologies dc 
diagnostic. Ees qklalisteo en &n6tique &icaIe et d'aums devront p e u t - b  se 
livrer plus expliciternentwe jmais auparavant B me &flexion m6thodologiquc et 
interdiseiplinairescar I'histoire dc la @n&tiqueet sur la route que sdm la 
g4nCtique dans we societe en 6vvslution.l~mduction,) 

1. 	 Le recours aux tcchnofogies gdnCtiques doit &re faeultaeif; celles-ci ne 
doivent pas servir it Pain de IVeug&sme. 

!. 	 Les individus qui ne veulent pas ou ne puvent pas avoir recoun aux 
services dipnitales cie pdventicm, d'Cvitement ou de traitemem des 
maladies gfdtiques doivent avoir accb B d'autres services mddicirux. 

* 	 Les services g6nt5tiqucs et les autres services rn&dicaux doivent Cm 
finances par fitat at, si I'on &sire tviter des injustices sociales et bmno-
miques. Si, par exemplc, Qcs services mMcaux publics ne a n t  pas 
disponibles pour les enfants handicapes, 1es fmilles h revenu modeste 
auront des raisons financihres implicites d'Cviter la missance de tels enfrrnts 
en ayant recours au diagnostic pr6rnta.l et l'intenuption Be gmsessc. 

* 	 Nous &vons veiller ce qw la disponWit4 des services @n&ques ne 
Muiw en den mtre acceptation des handicap&. 

Les applications non medicales 

Les technologies g&n&ques sont utilisees h d'autres fins que les s i n s  de smtd. 
Nous exanherons ci-&sous deux applications importmtes :kg tests utflists 
par les emplsyeurs et les cmpagnies d'assurmces. Parmi l a  aums emplois 
non m?dlicaux possibles, menlionnons la &lectiw du sexe cies enfiint~l~,Ja 
recherche de la parent6 ou de la gatemit6 at des fins Idgales ou p u r  I'immi-
ptionau9les q u e t e s  de mC&cine ldgalelX, Ia mise au point d'agents 
susceptibles de ~ r v i r  il la guerre biolagique (y eompris celle d'agents eficaces 
sur ce- groups ethniques)ln, et l'examen de candidats I'hmigration 
pour le dt5pistage de maladies ou de prMispositions qui risquent &imposer un 
famdeau au systhe ck sante. 

Pour 6viter tout emploi ind6shb1e, il faudrait s'asurer que mutes les appli-
cations propsees font l'objjet d'um 4valuation technique et morale et qu'elles 
ssnt assujetties aux golitiques et aux r&cimismes de stgementation qui 
s 'impsent. 

... mais de nos jours, la gbnetique 
medicale se concentre sur les 
besoins des individus et des 
families. 

Les technologies gGn6tiques ne 
devraient pas sewir A faire de 
I'eug4nisme. 

Les enquQtes de rnddecine legale 
et la guerre bioiogique cornptent 
parmi les applications non 
rn6dicaIesdes technologies 
gbn4tiques. 



Duns le dornrrine de l'empfol 

Les programmes de dbpistage 
et de surveillance gb6tiques 
peuvent Qtreb6neQiquesO P ~  
prejudiciables aux employes. 

Les applications du depistage 
gendtique dans le dornaine de 
I'ernploi restent lirnitees, mais les 
emplayeurs spyinteaesaent de 
~ 1 8 ~ .  

La 16gislation sur i'emploide 
m6me que la protection Ibale 
et constitutionnelle des droits 
inelividuelsont yne certaine 
pofl6e. 

Le &pistage g6n4tique ne doit 
pas se substituer B I'arn6lioratisn 
du milieu de travail. 

te&pistage des emptoyCs consiste h faire subir des tests aux candidats 1un 
emploi pour &ablir s'ils ont des prt!diqmsitior?s B une mdadie du travail. La 
sumeillance gth5dque consist%h faire subir des tests p6riaiicpes aux employes 
pour dCtecter tmit probibme g6nRtique d@eaulantde l'exposition des 
mutagbes du milieu de t m v d l ~ ~ ~ ,  

S'ils sewent B c&r un d e u  de travail plus ou il affemr des pastes 
mains dangereux les employes aux pnkiispitions marquees,les programs 
de &phage ou de surveillancegedtique peuvent em bent%ques. Paremtre, 
s'ils servent ii exclure w B renvsyer d'un poste un in&vidu d o n  qu'il n'existe 
aucun rapjprt entre bs risques de maladie en question et les conditionsou 1es 
exigences de travail, ces programmes p s u n h t  Ctre sonsid6ds eomme &sen-
minritoias et enfreindre le h i t  de 1kmployC B la sdcwrit.6, tt I'in?kgritCet tt la 
vie pdvbelw. 

Ledeplstage gtdtique des employ6s se pratique aux fitats-~nisdepuis plus 
de vingt ans. Bien que d'applieation peu Mquente, eette technique intdmse 
fort les employeursm. m e  a cependant dorule lieu ildes abus, et les risques de 
cewaines affections ont 6t6ma1 mpr i s .  Dms de nombreux cas, par exemple, 
des prtews du gbne de l*a&miefalciforme mt, par erreur, 6t.d trait& c m e  
s'ils avaient en fait la maladie et se som vu refuser des erngloisnl. 

Au Canada, la 16gislatimsur l'emploi de mdme que la protection legale et 
constitutic9nnelledes draits individuelo ont une c e M e  port& sur le &!@stage 
et la surveillance g6dtiques des ernpl0y61~2,Vaisi d'deurs quelques points 
particuli&rementpertinenu il cet Cgard 

Un employeurest autorise A evaluer la csm@tenees, Ba formation et Mat  
be sat6  d'un candidat pour un poste dome. Sauf dans le cas d'emplois 
mettatPt en cause ]La&curiddu pub& (par exemple, mote de ligne), on ne 
cansid5re pas que l'employeur a le devoir d'eiablir si le candidat est, Ban% 
l'emcmble, mMcakment apte B l'emploias3. 

Les lois federala et pmvinciales sur l'hygi8ne et la &euritd pmfessiomelIes 
Imposent awx employeursle devoir de garantir l'hygitm et la dwritt! de 
bus employes au travail. Cette responsaUt4 permet aux employeurs de 
metve en place &s programmes de &pistage et Be surveillance g6n6tiques et 
d e s  les y oblige meme pu t4 t re l~ .  

La ~ f u sd'mbaucher des crmdidats prtklisps4s B une maladie gdndtique ou 
l'affectalion, B d'aums pmtes, des employ& d m  mtte situation ne saazaslit 
se substituer B l'ameliorsrtion du W e u  de travail133. 

Un employeur p u t  imposer des tests de &leetian euriiilsonnables~aux 
candidats B un pste, purvu que ces tests soient scientifiquement valables et 
flables, et qu'ils se rapportent & l'emploi en question. Libre alors au candidat 
de se sournettre il ees tests ou de retirer sa candidature. Lesdroits des 
employes &j& en goste, en ce qui cotkcerne le &pistage et la suweillmce 
gnetiques, sont vises par le droit contractuel et m t  plus ~omplexes~3~. 
Toutes ces questions seront prsbablement portees devant les tribunaux 
canadiens d'ici me dizafne d ' d e s .  



.	Rehscr un emploi B un individu prtkiispod 21 une mahdie gedtique peut La prWispsition gdn61ique B une 
Ctn mimilt5 ii une forme de discmt ion  fond& sur un handicap au une maladie ne justifie pas n6ces-
invalidid, Ce refus put  mtefois &re admis si l'employeur peut faire la sairement 19exclusiond'un emploi. 
preuve que l'interes& est (ou risque d'etre) incapable de satisfaire h une part 
substantielle Qes exigences du poste en raison de sa prkdsposition, au s'il 
p u t  ckhontrer que cette pt.edisposition entraPhe un degrt? inacceptable ck 
risque pour l'employt!, les autres employ6 ou le public'". On n'a pas 
encore determid quels gems de risqwes sont inaceeptables et quels gems 
de grewves il faudra gmduire. 

z:,:
3 ,  	 Dans certaha provinces, les employeun sont tenus d'offrir un autre emploi *.....:.:.:. ,.."
$2.:.:.:... rnwins dangereux, *mun6rabion Quivdente, aux employes pr6dispo&s 
$2: me m&&e @n&~que. 
@,,,
>..*..<q
....., 

: 	 E n h ,  il ne faut pas oublier quc chaque tVc humah porte en lui une fame 
.. 

:$$.. 	 queleonquc de pr6&sposition gEdtique il la maladie. Toutef~s,cette pi-
disposition pu t  ne jamais donner lieu B une maladie. ##.:>.>a::.:,5.r..,,,.. .,.' ,........'..,. :..;p"."' 

&!,.. Tout =la montre qu'il est n4cessai~ de cEt%rminercie yene fagon 1e &$pis-
/fi:jtagc et la surreillance gCn6tiques devraiem utillsts dam le milieu de travail 
&?: au Canada, Il faudra veiller ensuite & ce que des lois app~lprites soient p:..,.
,b<>:r: 

, adop*s. ,,,?
$~v;:;*.;.,' 

y<4,,:,,..)'.:... 
&$ 	Dans le d0mainQd~ l'assuramce-vie d de i'msurance-in vallditd 

i':
.q 	

LVapplicationd% ~ o l o g l e sde diagnostic g6n&ique fiables a des implications 
pour le secteur de l'assurmw-vie et de l'assurma-iovalidig* ahsi que paui h 
population clmadimeIY. A I'heun actueUe, les gouvemements pmvinciaux 
fgwmissent m e  pension d'invalidite B tsus les Canadiens qui rernpfiaent les 
conditissls n6cessaires. De plus, de nsmbmx Canadiens ont une palice 
d'assurance-vie rw d'assume-invaU&e Qegroup ou individuetle offerte par 
des entreprises privet% ou des csop5ntives. L'achat d'une assurance-vie ou 
d b e  assurance-invalidit4 n'est pas obligatai~et le &fit d'acheter me teUe 
assurance n'est pas garanti. Une police d'assurance est un contrat t t  repose sur 
la b o r n  foi de lvasureur et Be lVassu&. 

:% 

L'application des technologies gt!n&.ique$au systeme actuel d'aehat ins-
viduel de polices d'assuranwvie et d'assume-hvali.dig permettrait & une 
mpagnie d'assurances d'ttablir dm primes qui cornsponderit Peslistement aux 
risques; eUe leur permettrait a w i  de deteeter et d'6viter d'assu~r les individus 
qui prkntent un tmp grand risque. Ce genre de systeme favoriserait les in&-
vidus qui repivent un bilan de s a t e  gtMtitique refativement bon. Toutefois, 
plus les teckrmolo@ts d% dia~mticdeviendront dispamibles, plus on verra 
augmenter le nombn de pemnnes incapables & se faire assurer ou, du moins, 

* @naiisees en rariwn de leur constitution bislogique. 

La compgnies d'assurances airnedent pouvoir dthxler les individus 
pn?sentant des risques Ckvt?s, mais l'application des technologies de &pistage 
genttiwe est pour 1e moment trop compliqu& et trop cdteuse pour avoir &s 
effets importants sur le xcteur dcs asmr;Snces. Malgd tout, c e M s  hdividus 
qui possMent des ~nseignements precis sur lewr Wan de sang g&Etique 
risquent d'Ctre @nrrtisds. 

Le rgcours au d@istage 
g6ndtwe par les cornpagnies 
d'assurances risque de faire 
augmenter ie mrnbre d'individus 
wnsider$s cornme non 
assurabies. 

mailto:@n&~que
mailto:@nrrtisds
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i:j IItaut examiner comment 
donner B ces individus accles 
A Ihssuranee-vie et a 

1; I'assurance-invalidil4. 

I. 

111 
ili! 

I 
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ll est dancoppm&examiner Ies questions d'assurances et les options
possibles. L'achat de polices d'assurance-vie et d'assurrmee-invaiidg est-ii upl 
sdroib et, si oui, qu'est-ce que c h a m  a le droit d'achetef? Quds renseigne-
men&m&ieaux les cmpagnies d'asswances ckvsaient-elles avoir le droit de 
bemander? Qwput-on faife pour assurer les pemnnes pr&entant un risque 
&v6? Les options coanprament une fame ci'a~swancequi itipa~tles risques 
et leg frais sur toute la population; la constitution de groupememp ~ rI'assu-
rancede pmms risques &ds; ou we f m e  queleonque d'assurance de 
base et grime unifme, qui serait accessible B tous, avec l'optfon d'acheter 
une wuranee compl&nentainB condition de fourPrir des remeignements 
gedtiques. 

Les reprt5mtants du sakur de l%surmce-vie et be l'assumce-inv&dit6, 
les g r o u p  de emsommateurs et Ies organisma gouvencmentaux comp5tents 
& d e n t  envisager de pmcMer ensemble B une 6tude de ces questions pour 
examiner les implications &s nouvelles connaissances et techdogies gene-
tiques sur l~surmce-vieet lksumnce-invalidit.6. 





ant que le savoir et tes technologies g6n6tiques ne semnt pas convenable-
ment indgds b notre syst2nnc de sohs de sank!, 1- Cmadiens ne pourront 

pleinement parti des gossibilitdsdc p&vention et de trdtement des 
. Pour pouvoir profiter au maximurn dm technologies gtnetiques et 
'elles ne wient utiIis6es h mauviiis escient, le public, les professionnels 
t.6 et Ics d6cideurs des politiques de smtt doivent &re sensibilids awr 

possibates o f f e w  par les techbologks et services gtndtiques. Celte sensibi-
tisation dsit sQappuyer sur de bons programmeti d'enseignement scientifique et 
sur un d6bat public complet B props &s questions en jeu. 

La majorit6 desCmadiens d'bge adulte n'ont pas Cte suffisamment pn5pn5s 
h abrder les questions ayant des incidences sur la santd et le systbme de wins. 
Bien que, dans I'cnsembb, les Canadiens s'intercssent de p&s aux questions 
smitaires, la plupart ne connai8xnt pas les rudiments de la MoIogie d des 
sciences de la smt@ et ne cacng~mentgueix les m~canismes bidogiques qui 
m h n t  leur santt ee les facteurs pdcis qui la cornpromettent, Aussi daivent-ils 
se fier aux renseignernents et aux m e i l s  que leur donncnt les pmfessionnels 
de la sang. W e  ignorance a ses incmv&ients. D'w dU5,nsus fmdsns des 
espoirs peu n$aliaes sur les k c b l ~ g i e s  mtMicales curatives; d'un autre c8t& 
nous sommes inites d'avoit B nous en meare % un s y s h e  de wins de smte 
fortemcnt axe sur la technologic et qui m s  semble devenir de plus en plus 
irnpersomel. 

11revient B chaque Cimadien d9acqutrir les rudiments dont il a besain pour 
m$ux comprendre et mieux gear sa sang et pour pmndre part au debat sur 
B'orientation future du systeme &s soins mCdicaux. Ce n'est qu'b cette con- 
dition que les utilisateurs et les foumismurs de soins de santd devicndront de 
veritable$ parmakes. A ' m e  fin, il faudra mieux h q u e r  le public dans ic 
domaine de llhy@Cne et des ssins de santd. I1 &dent en effet de plus en plus 
eDifficile de c o r n p r e h  les factem &terminants de la smr.6sans cormaftre la 
gtnetique et sans avoir conscience de la dive&@ g~nt!tique. 

Pour qu'on puisse waiter mvenab1ement des qwstions gtMtiq~es, I'ensei- 
pement doit canmeracer ti l'ecole primaire et n pursuivre au secondah, 8 
I'universitk, zlinsi que dans les programmes destines aux pmfe&0~1e1s de la 
$ante. Mfljs les efforts dQ6ducation ne dolivent pas s ' d t e r  18; i l s  doivent 
tgalernent vlser le public en general et Ies professionnels de la s a t6  qui ent 
dejk $ermine leurs ttudes. 

L'enseignernent primaire et secondsire 

A Ia fin de leurs Ctudes secondaires, mus les Canadiem devraient &re en 
mesure de comgrendre les griincipaux facteurs qui influencent la sanG :la 
bioiogie humaine (y coflqpris la gCnCtique), le milieu, le mode de vie et les wins 
de s d .  Ces comaissmces ckvraient les dder B rester en b e smtC et i% 
camprendre l'tvolution des sciences et des technologies de la s a t 6  iilaquelle 
ils assisteront au c ~ u r s  de leur vie. Actuellemene, la pfupart des Canadiens 
quittent le systeme scdaire s m  wsir acquis ces connaissances. Ce probleme 
fait partie d'un probltrne plus vate qui n d6jh fait l'sbjet d'un rapport du 
Conseil des sciences : les lacunes du systeme d'education au Canada dans 1% 
domdne des sciencesB3. 

I I  faut sensibiliser davantaye 
les Ganadiens aux possibilites 
offertes pat les technslogies et 
services genetiques. 

La plupart des Canadiens ne 
posseden%pas Iss rudiments de 
la biologie et des sciences de la 
santk. 

Chaque Canadien elsit mieux 
comprendre et mieux g6rer sa 
same. 

L'enseignernent doit commencer 
B I'4cole 416raentaire et se 
poursuivre toute la vie. 



Malgr6 des pregrhs dans 
l'enseignement des sciences 
de la sante, des problbmes 
subsistent. 

bes questions de sciences et & 
sante sont gbneralement mal 
integrdes dans nos h l e s .  

La genhtique peut &re examinee 
en foraction des programmes 
$'etudes envisage, prdvu, 
enseignb et appris. 

Jusqer'a la neuvierne annee, Ies 
programmes d'6tudes en hygiene 
et en sciences Gomprennent peu 
de genbtique hurnaine. 

Le savoir gkn6tiqrme et les ques-
tions connexes relatives B h 
sante Bvoiuent si rapidernent que 
Bes programmes qui n'ont pas 6t6 
rnis ti bur nVendonnent pas une 
image exacte. 

L'ambiance s'arneliore psurtant dans I'erwignement des sciences et de 
19hy@ne. De nos jours, dam l'emignernent seientifique,on tend B m e m  
l'accent sur les applicationspratiques des sciences et sur le r61e des sciences 
dam la vie quotidiem. Onprte ainsl attention au cmtexte social des 
sciences, et non ~ulementaux coslnaissanees et mx aptitudes scientifiques'~. 
Les applicationsmtdicales et miales des sciences et des tmh.nologles 
gbt?tiquesfont logiqilement p d e  de m e  eanception de l'emeignement. 

Touteftis, I'ewignement de la gb5tique se heurte encore it des probl8mes. 
Bien que la fecherck modeme d&Ioisonne des disciplinesjusqu'b pr6sent 
distincks, les sciences dc la sang et les questions Mnnexes t e n h t  8 dernewer 
ma1 intr!gr&a d m  ftos ecoles. II n'est pas rare, par exemple, que la biologic et 
l'hygiene s9enseignentst!part%nenL Bien souvent, on neglige d9bt.ablir&s liens 
entre les faits et l a  principes scientifiques,la santd humaine, les technologies 
relatives aux sobs de santr5, leum applications, et lea questions d a l e s  
eannexes. 

Par ailleurs, I't3abration d'un brm programme dq6mdespose cerkxhs 
pr&li?mes, tout m m e  l'emeipmeM, du resk141. Cmidemns par exemple 
l'enseignement de la gWtique d m  le cmtexte 

* du programme envbag8, c'est-B-dire du programme-cadfe impost? par les 
ministem provinciaux de l'kducation; 
du pmgmmme prkvu, c'st-&-diredes programmes et des plans cie murs 
bblis  par la commission ou le wnseil seolaire, I' W e  ou le profweur; 
du programme enseignk, c'est-$-dire de la matiere prdsentdt en classe et dms 
les cahiers d'exercices; 

* du programme sppds, c'est-&-diredes acquis scolahs, sur le plan 
1Pltellectuelet pratiqe. 

Jusqu'h 1%neuviernem4e,  les programmes d'Ctudes en hygiene et en 
sciences mt peu B offrirgB I%eure actuelle, en c@:qui a trait B la gt5n6?ique 
humahe ou aux rapports e m  fes g b e s  et la smtc5. Par eontre, dms les classes 
su#rieures, les nouveaux programmes de biologie wmmencent B tenir compte 
des prog&sde la g$dti.que,mais un grand nombre d'Cl&veequittent l'ecsle 
avant la d i eme  ann& au chaisissetlt de ne pas fain dc biologie. En fait, 
moins du quart des Jeunes de 15 il 19 ans suivent des cmrs de bialogie'42. 
C'est din que la majorit6 des &evesn'appre~entB p u  p&s rien Be I'influcnce 
qu'exercent Hes @mes sur la smtd et la maladie. 

Dans I'ensernble, les objectifs&s programmes provinciaux ou des 
programmes-cadres&s commissions ou conseils scslaim ne Liement pas 
compte d'imprtantes c&ouvertes sur Je r61e de la gt5netique huanaitine Qansla 
sant4. En theorie, les programmes d'Ctude8 aivent Ctre rnis it jour tous les sinq 
B huit am.D m  Ies faits, cet intervalle est pluteit de quiKze ans. ke plus m i e n  
programme de Wologie encore en usage -celui cie la Saskatchewan -
remonte 1971; il est cepcndmt en eours dc rt5visian. hR plus rt5cent -celui 
de I'OntarJo -a rSt4 6tabli en 1987. Le savoir genetiqere et 1 s  questions 
connexes ~1a;tivesaux soins de smt6 evoluent si rapidement que les 
programmes d'etudes qui n'ont pas tie rnis 8jour &xinmentne sauraient en 
prtknter une image exacte. 

Dans le csls des cuurs superieurs d@Mdogie, les programmes-cd~sactuels 
englubent gCn&alementles aspects Moriques de la g&x%ique,m m e  les lsis : 
de Mendel, la d o s e ,  la meiose, la synthbse des prol6hes et la dplieation de 



.,.... . , 
:%$:: lvADN. Les programmes d'hdes traitent rarement du coneept Be la gm%s- pg,$:

$2?::;psition gMtique B la maladic, de oemdnes applicati~nsdu savoir &drique
:m:::: 

, 

:... '(canme dans le &pistage ou la consultation), au encore des questions morales 
t as:::: .... 
g$i :. et miales que soulbve la g6nCtique. Il cxiste nthmoins des exceptiofls. Ainsi, 
: f'Ontario et le Manitoba ant des programmes Gttudes mp5rieuns en biologie B.:::'
quipen plus d'etre excellents du @nt de we dc la teneur scientifiwe, vairmt 
.>:::' :..
x!;:. .. des condqolenecs pour la w t 6  et des applications rnCdides. D m  ces deux 
1;- illq61abratimdu.:.:< pg~vinecs,des g&x5ticiensmCdicaux ont d'ailleurs partid* 
,::$.'...,:;:.:..,' . programme.
:.:<... ' ....:.:-y.:.;......I ' 

$:I..': 

: Meme quand les aspects m6dicrux de la g6nttique fimrent d m  le 
<:t; 
g:,,,... 

.. 
:. 
:.... 

programme-castre, les sujets pewent ne pas dtre m p r i s  d m  le programme
$ pdvu ou dams le programme ensew&.La pdpanoion Qs cows sehcurte au 
@$.::. manque de manuels (notamment Be insmu& canadiens) et de madriel Mac-$.> .:. ,!. ....,, tique satisfaisant. ~~t dond I'&oitesse du marche canadicn des manuels, , 

$;:;:;; 1,
:$:%:. solaires, les 6diteurs ont tendance B n3agir lentement aux cbngements sur-
&&.venus au r6vcau d a  eamaissances et des paints de we. 11se pwt que les 
f;:,.: ".:;si;';.:........muveaux programmes de biobgie de I'Ontario et bu Manitoba dment lieu 8&.>: 
;*:q-.,,.: la publication de manuels de biologie emdlens qui traitat c o m e  il convient,v9%,::..::, 

@g;+,desquestions gddtiques. Le manque de manuels et de matdriel didactique esta,;
dd'autanrplus dt5plorable que le savoir gtWrique et les questions qu'il wul&ve 
$&;! sont dativement nouveaux et qu'il est pew probable que les emignants dent
,P"' ' 
,@;: r e q ~une formation syst4matique dans ce domaine. gg:, 

Les pmfesseurs de biologic indiquent qu'ils ne traitent pas habituellement 
d m  leurs wurs dcs aspects rn&iimtlx et sociaux de lot @dtique parce qu'ils 
n'ont pas les informations et les ~ssourcesdcessaires p r le faire'". 
Toutefois, les emeignants s'inttressent B ces questions et il sernble qu'il en soit 
Be m&meCgalement gour les Clievesl4. IJ convient de mterqut: d'excellents 
caurs sant dispensesd m  des &@om st3 les centres Iscaw de g6n6tique 
mkdicale foumissent aux erst3 des sesourees pedagogiques et des 
p a g m m e s  de perfectimement. Bes contacts plus frQuents entre mei-
pants et gdndticiem rnCdicaux fadUtedent cependant l'indgralion de la 
g6netique aux programmes pevus et emignCs~45. 

Pourque tous les &ves qoivent la formation roquise, il faut que l'emei- 
gnernent des rudiments de la Mologie hurnaine, de la gWtique et de la sang 
commence ik l'dcole primdre et fase partie du programme de base au p~emier 
cycle du secondairc. Les murs devraient intdgrer les aspects scientifiques et 
rnCelicaux de la $dtique; il faudrait Cgalement atborder avec les &eves les 
choix soeiaux et moraux qui ddcoulent des applications de la $nCtique au 
domake de la smtC1*. 

E'enseignement releve des provinces, mais, vu la rapidit6 des prop& 
seientiffques, CXI risque de sacrifier efficacitC et rapidit6 si m laisse chque 
province metore ses programmes Ir jour dpan5ment. Les enseignants et les 
Ctudiants auraient tout a gaper si l'on confiait ii wl organisme national c a m e  
la National Asmiation for School Health le soin dYClaboser&s prsgramrnes-
cadres il jour en biologie et enhy@&neque chaque province pourrait ensuite 
adapter. Les programmes d'tfudes conbnuemient & ~ i e v e rde la csmp4tence 
des provinces, mais l'organisme central povrrait servir de cent= de wssoums 
et o b t e ~ rh concours d'eqerts com@tents dans Ie domatne de la smt6 pour 
@parer les murs, pmduire le matdriel didarctique et offrir des dancesck 
perfectionnernent. Le College cmdien des g6dticiens m&csux pourrait en 
outre donner B cet organisme central des m d s  en mati& de programmes. 

Le manque de manuels et de 
materiel didactique en g4netique 
es?particulibrernent dbplorable. 

En gedral, les enseignants 
n'ont ni Ies mnnaissances ni les 
ressources voulues pour trait er 
du sujet. 

Des contacts plus frequents entre 
snseignants el g6n4ticiens m&i-
caux faciiiteraient I'intbgration de 
la g6ndtique aux programmes , 

d18tudes. 

Un centre national de ressources 
pourrait fournir aux provinces des 
programmes-cadres el du 
mat6rieI didactique. 



L'enseignement de la gbnbtique 
humaine aux btudiants du premier 
cycle amhliorerait le niveau de 
csnnaissances gMrales de 
tws les audiarats en sciences. 

hes directeurs des d6parternents 
ds biologie devraient rebvaluer 
les programmes de premier cycle 
et y 8pppoFter les mdificatbns qui 
s'imposesrt. 

Des poiitiquesjudicieuses ne 
pwvent &re mises en place 
que si le public est inform&. 

Les rninist6res fM4ral el povin-
eiaux de la San1,tBet les organi-
sations non gouvernernentales 
pourraient jsuer un plus gmnd 
rale dans la sensibilisation du 
public. 

L'enseignement universitaire 

S'ils sont expos& aux concepts de la biolQgie rnoldculairc et de la gtr&ique 
humaine dans leurs Ctudes de premier cycle, il est possible que les dipl8mCs en 
sciences d e n t  plus nombreux s'orienter vew une carsiEre ou tpn domaine de 
recherche dans me @cialit6 cormexe. Ces co~lceptspourraient ausi Ctre utile6 
au peaomel & la santt!, aux pmfesseurs de sciences et aux entrepreneurs en 
biofechnologie. 

Les mun de biologle gndrale et de biologie mol6cdaire devraient meetre les 
Ctudianos au courantdes progrb du savoir et des teehnoIogles concernant la 
cafiographie:du genome et la liens entre eert&ns genes es les maladies. ks 
pmgrmmes de biologie du premier cycle devraient aussi porter h la cannais-
sance des Ctudiants les cl6bauch6squi s'ouvrent en biologk, dans l'industrie et 
l'entreprise, et abarder les questions sociales @annexes. Pwr que ces objectif8 
puissent Cta t6alis58, il serait bon de faire examiner les programmes par les 
dincteurs des departemeats de biologic et d'y yapporter les changements qui 
s'imposent. 

La sensibillsation du public 

Les Cmadiens auraicnt tout int4dt ti abOenir des mnseignements jour sur les 
questions de soins de sa t e  qui int&essent leur bien-&reindividuel; ils ddvent 
disposer des m e i p m e n t s  ntkessaires pour mieux comprendre les questions 
miales et techniques que soul&vent le systEme cmadicn de soins m6dieaux en 
g6dral et les technologies et servicesde rnMwine gdnetique em partimlicr. 
Dans une demoeratie, l'infsrmation du public mnstitue un muage essentiel de 
la prise de decision eclair& et fiuctueuse. ll faut dsnc chercher touteesa vie 21 
accrortn les emaissanms sientifiques de base acquises 1'6wIe ou B 
IBuniversit4et les meare it jour. 

Il existe divers moyens de sensiMscr le public aux questionsde sante. Ces 
moyens misent sur lcs comp~temes et les resources des organismes publics, 
des groups d'intdet et des rnfias. 

Prenms par exempleAsk Your Family Treei4'. I1 s'agit d'un guide sua la 
$ant.&publie avec l'aide du gouvemement. Compost?d'instructisns ct d'txer- 
cices, ce guide pemet de detcctcr les risques auxquels mnt exposes les mem-
bres actue1s et futurs d'une fd l l e .  Il aide dresser I'arbre g6n&dogique da 
santt5 de trois gth5raCions et fournit des notions de base sur les maladies gne-
tiques et certains troubles genetiques communs. Il cite Cgdemcnt des sources 
d'information complCmcntaires. 

Dans l'ememble, toutefois, les rninisteres f6d6ra.l et provinciaux de la Sante 
gourtaient faille plus pour la sensibilisation du public. Ils ont l a  ressorarres et 
I'expCrience ni5cessaires pour ~ffrird'excdlcnts programmes cette fin. 

Des associations professionnelles et des g r o u p  d'ht&!t comme l'hso-
ciation mCBicitle canadiem, le College canadien des genetleiens mCdicaux et 
&verses asmiations s'int&essmt B w e  maladie en pI.Liculier ont eux aussi 
dYmimportanta opinions A exprimer 8 pmpos des questions soulev&s par ie 
savsir et les technobgies g4&dques. Ces srganismes jouent un r81e pr6eieux 
en foumissant les informations n&essai~s ti un debat publie Cclzlire. 

mailto:@annexes


11 y a encore du ehemin faire p u r  ameliorer les cammwlieations. P)ans 
l'ensable, les Cmadiens, taut come  les Britanniques et les Amtricains, ant 
une culture seientifique insuffiaiurtem. ~a'Societ6myale du Canada lutte 
cmtre ce probl&me en 6tablisant et en pmouvant des rn4canismes visant 
d e u x  informer Ie public h p m p  des questions scientiflque~ a technolo@-
queswg. ToutefQis, le public serait mieux senslbilisC aux pestfons touchant la 
genetiquesi le College canadien des &nf!tidens m4&caux accardait davantage 
de priorid 2 I%xformation. 

Le public a toujours manifest6 un vif intdet pwr  1e domahe des soins de 
s'mtt?. wand les organimes gouvemementaux, les btituts ck recherche, les 
ehercheurs ou d'autas @eialistes pn5scntent lkfwmation sur les maladies 

, g&t5tiques de faqan intc5ressantc et pcrtinente,les rntiiias en parlent. 

. . La formation des professionnels de la sante 
>:.! . 
2I,::,.:.. . 
Z' ' 

Tmt que la gtWtique n'occupera gas une plus grande place dam k formation 
des profes~omels Be la simlt!, les (hndens ne pourmnb profiler au maximum 
de tous les avantages offerts par les techniques de diagnostic e t  de &erapie 
connexes. 

I1 existe WPCuric gamrne & secteun, notamment les wins dentdres, la 
dietdtique, la rnddecim,les soins hfirmicts, la pharmaciesla tMt.apie de e-
adaptation et l'assistmce socide, ob il est important de comprendre l'impar-
tilnce de la pdctisposition gdddque & la maladie. Or en ce moment, la 
gddtique est mal inxegrx?e la formation des praticiens dam toutes ces 
disciplines150.L& associatims provinciales et narionales, les organismes 
d'agdrnent et les cornit& charges des pmgrammcs cl'ttudes dans les &verses 
professions & la sang purrzient abrder le prsblerne esl r&valuant la place 
qu'oceupe I'enseignement de la g~&tiqucdans teur formadonpmfessionneUe, 
en vue de modifier au bcs~inles programmes de famation, les abjectifs et les . 
examens. 

: .  La formation des mbdecins 

L'inb5grauon des c m  de gt5nttique humaine aux programmes d'6tudes des 
faculds de rnedecine se trouve aujsurd'hui B un point critique. [.,.I h gdnetique 
atme discipline d i c a b  de tam qui U t e  du d6veloppement biologique 
Rumain et des cbngements qui se groduisent dans ce domaine tout au long Bc la 
vie. me est donc particulitmment importante en tqid6rniologieet pour $ 
gf6vention dcs maladies. La technologic molkulire a fourni B la g6netfque
humainc les sutils qui permetnont de commencerB cornpcendre la maladie, dans 
le cadre dc sous-sp6cialilesm6dicalcs, et ee,pour tous les groups d'itga. AIors 
que d'autres domaines cornmencent utiliser cette ~hnologie,la g6ndtique 
hurnaine p u t  fournk un pmdigme central dans la formation des rn~ecins.l~~ 
(Traduetion.) 

La Wtique est de plus en plus uti'LisCe dans le diagnostic, la @vention et 
le traiternent d'un vaste ~ventrtild'affections. Or un grand nombre d'dcoles de 
mCdccine ne pn5parent pas leun &udimts m m e  dles le bevraient m-
p a d r e  la rt5volution de la g6m2tique humaine qui a pourtant des n5percussions 
dans mus les domaines de la mt?decine. Malgd des signes de progres encsu-
ragems, les questions de g&t5tique m?sont pas eneore bien integn5es & 

Les Canadiens ont une culture 
scientifique insuffisante. 

Pour de nombreux secteurs des 
soins de sant6, il est important 
de mmptendre le r61e de la 
gbnbtique dans la sant4. 

A tous les niveaux, la g6n6tique 
cpst ma1 inthree a Ienseignernent 
rn4dical. 



Encadre 24 
L'enseignement de 
L@nCtique d= 

les facult& de mddecine 
en Amerique du Nord 

Un groupe de travail de 1'American Society of HumanGenetics a muve que les 
con- de maladie gMtique et d'svantageh eirer &a mhnologiesgbdbques 
n ' o o c w n t  pune p k  dmte clans I'emseigwnent de la m&decineau 
niveau du premier cycle, Il a 6Nement~m8rquG: 

un manque dBintCgradonverticale de la g&6tique hrnmaine tout au long des 
I 

quitre d s de m&ecine;
I'absence ck fapmation obligatoire minimale en 8Mtique humaine. 

La &netique n'a pas ete bien indgrk B l'enseipement rn6dicd pour plusieurs
raims,notammeat p e  que : 

Ias applications&s sciences&dtiques wnt refarivement &snbx et mn-
tinuat d'6volw. 
Les&cideurs n'ont pas mf'fimmcnt wmscience de l ' i m v c e  des nou-
vents c o m n c e s  et des nouvelles technologies en biologie mol&ulaire 
gour la comp%ensionet le mitement des maladies. 
Vu les p g & s  rapides dc n o m b u x  a m s aspects dsro connsissances et tech-
nologies m&licaies, il est difkile de tout csser dans les programmes d'4tudes. 
Lmqu'ils ttablissent les programmes d'btudes ou qa'ils enseignent, bs pfes-
seurs de mMecb mettent I'acmt ce qui leur important. Or, la plu-
gm d'enm eux ont form& avant l'explosion du savoir g6n6tique.
Il est mde bouw bs emsignants qui aient q u  me fcmation psusste en 
gnetique mWcalc. 



&,,.:,'.. 

~g.:::~'enseignementmtdical. que ce soit au ndveau du premier cycle, de la 
>yp:::.x,', 
, , firtlisarion eu de la formation concinuefi2.
%.a:::.,. . 
.,..<Ci. .J'.:::' 
i&.':"... En 1985, un sxmdage effectubau@s du corps professoral a permis d'ohnir  D'aprhs un groupe de travail,
'....,,.:i.......
$#$$:,:"...<#.. .. . 'des dom@essur 1 19des 140 fadt4rs de mddecine d'h6rique du NordHs.*:..... I'enseignernent de la gGn6tique 
@J!::,b::.;::...:":, ., pans 47 p. 186 d'cntre elles, les pmfesscurs d d r a i e n t  que I'enseignement dans Ies facuft6s de mhdecine 
$;%:::Isx::y., . de la @nt!tiqwe humiiine'btaikinexismi ou superficid. Dans 52 p. 1DO des soul6ve des pmbl4mes.
r @ ~ : ~s:::~:.~., .. . facult&, lknseipment de la gCdrique humaine =levait du &pw&ment de 
!&!.:... :... p&jiatrie. Les cours de &n&ipe hmaine d i p &  po~aiefitprincipdementfg:?:.surla cytog~nt!lique, les lois de I'MMtt! menwennes et la g&n&iquecWque. 
, ,,.., .,g$,'.. Dans de nombnuses facWs, les prhcipea scientifiques de la gddtique 
@:;:..:.,*::.:... : m'etaient pas ahrdts du €out,et le s h e  consWdchvmtage amme  me 
$$il(:.......,. . unit%d'MrCdite dam le sew mencKlien que amme  me rndkule d'information 
@::: compkxe. Voila une perspective importante, rnais Ilmi&!e, de la place de la 
@$$;.,,......,- gledtique d m  le Qmaine de la santk. qui ne jene pas les bases neCesssires 1 
!#$.:.. m e  formation continue. 
?. :;,:.,
3,,$;;t,,,:. .,..:.. 
,...:,..:.'.
i: Un gmupe de travail form6 par l 'her lcan Society of HumanGenetics a 
$#$./examine et chercht B nfsoudre les probI&mesde l'ertseignement de lit @ddque
#$fdvlr 1sfaeult6s dc.rn6dc~ir.l~~.Lpcnedr624 prlante quelqves mIvs ions  
.,,,.. importantes de mtte Ctude.~.:.'.'.~r:':
&@;).... 
@$-
#, La mission des pmfesseuas de mCdecine n'a pas change depuis plus d'un 
@ :  dtcle :I'obHtif primordial derneure tsujours de former des m6deeins
$'' cornfitens et coanpatissants. Reste ti savoir m m e n t  &$ner aux jeunes 

m4ecins mrtains modes de &flexion a propix dek santd et de la rndadie, 
:: comment leur faire assimiler un vase ensemble de dmmt5es et comment les
9 

peparer continuer de se perfixdormer mute leur vb,tout en conservant 8 la 
rnledecine touk son humanit& Telle est la gmde difficulte. Or ce problbme se 

.. brouve aujoud'hui aggravt par la prolif6ration des cmaissmces que ks 
m4decins &vent acquCrir. 

La genCtiquc m&cale p u t  &re integ& am programmes d'etudes de tmis 
fawns diff'rentes : 

cornme science fsndarnentde qui sous-tend tous les aspects Be la smte et des L'incorporationde la genetique 
soinsde sang, et dans laquelle on met I'accent sur la fmctian du gene aux programmes d'4tudes 
comme molCcule complexe d'lnform ation; comgrend trois bldrnents. 
comme matibe d'un wrs de g6n6tique mbdicale, k n t  les sujets Went Be 
la science tbndarnentale de la &&tique aux questions modes et juridiques, 
en passant par 1e rSIe Be la variation @dtique dans 1%santt! et la rndadie, 
a par Ia gtdticpe mWcale Wque;

* comme panie integrante de tous les autres cours :bioshimie, cytsbiologie, 
cardiologie, neumlogie, etc. 

Par ailleurs, mmme les muveUes technologies mC&~ales,dsnt tes 
twhnologies g6n&tiques,soultvcnt des probl~rnesd'&Mque et font mire la 
crainte d'ahs possibles, les csurs de &mto10gie r n ~ c a l edevmient Ctre 
conqus de fqm B Gder ksmt?decins tt aborder Iw pmblemss de @n&tique 
connexes. 

En Finde camp&, l'objectif est d'offrir am Ctudliarits un cadre concephrel 
d'emernble sur les m~canismeset &s applications &&tiques, afin de lcs 
amener B penser dans une ccoptique gtWtiquen. L'enseignement de la mCdwine 
pmt prendre plusieurs fomes :cours magbtraux ou structurds, travaux dirig6s 

Les cours de d4ontologie 
medicale devraient &re conGus 
de fawn h aidsr les medecins 
8 aborder les problbrnes de 
gknbtique. 

L'objectif est d%amener les 
int&ess4s B penser dans une 
((optiqueg6n6tiques. 



Le College royal des Mdecins et 
chirurgiens reeonnait mintenant 
la genetique mhdicale Gomme 
sp&ialit& -

La gegsetique pourrait &re mieux 
int6gr6e aux autres programmes 
de sp4cialisation. 

Les mddesins de farnille en 
particulier devaaient se tenir au 
courant des progres de la 
gkn6tiqlme. 

et formation axCe sur 1'Ctude de cas. La gCnCtique p u t  Ctre inmrpode tsutcs 
ces formes d'enseipementta5. 

Les enseipants Onb eux aussi besoin d'aide pour se tenir au courant des 
progds de la gt5Mtique. La Canada purrait tlinsi eirer parti du programme qu'a 
mis sur pied 1'America.n Society of HumanGenetics (ASHG), wee  l'aide de 
ses membres canadiens, pour Cvaluer l'enseignernent de la gCn6tique humaine et 
contribuer l'am6liorer. C6 programme vise offir des ressources @dags- 
giques, a ai&r les membrcs de I'ASHG 2 parfaire leun m6thodes d'enseipe- 
ment, ainsi qu'h stimuler 1'6valuadsn de l'enseigmrnent et de l'appnartissage en 
gedtique h w ~ a i n e ~ ~ ~ .  La mise au point de madriel didaclique cst ciBaiUeurs 
une priorit$ :mmuels, monographies, diapositives, hndes video et Ctudes Be 
cas pour les discu~sims en petits groups smt auOt.int de ressourees efont on aura 
besoin. ORe~lsidbre qu'il faut egalernent accordcr la prioritd i3 1'Ctablissement 
d'un organisme central charge de foumir des renseignements sur les ressources 
dsponibles. 

Le groupe & travail de I'ASHG qui a fait un Man Be I'enseignement medi- 
cal en Amerique du Nord a conelu que les questions dkexamen destinks B 
dvaluer les mmaissances g6n6tiques dcs dtudimts en mt5decine n'tvaluaient en 
fait qu'un nivcau d'apprentissage rudimentaife. Le g m p e  de travail a dsnc 
~ m m m d Cque l'on dresse m e  liste satisfaisante de questions et de 
r6ponses~fl. 

L'avancment du savoir @n&tique a ausi  des incidences sur les 6tudes 
mptrieures en m&ecfne. Ce n'est que recernment que le College royal des 
m&ieGins et ckinrrgiems du Canada a reconnu la gCdtique medicale cornme 
spkiiilit.6. Le nouveau programme de sp6cialisation devrait dosac:gemettn de 
former un plus grand nombre de gcrsonncs capbles de fournir des sohs en 
g6Atique et de sensibiliser les autres professionnels de la s a t6  B l'isnportance 
de la gbCtique rnCdicale. Ceci dcvrait en mtour enwner  une meillewe 
inggradon de la gCnttique B la prestatim g6n6ralc de soins de santC. 

C o m e  dans l'cnseipment m6dical de premier cycle, il hpsm que le r61e 
de la g4nbtique en rnuecine ne soit pas consider6 cotazn?e 1"panage des gene-
ticiens rn6dicaux. Une Cvaluatim &s objectifs et des examens Ctablis par le 
Coll6ge royal pour les diverses sptkialitCs emsmtre que la g6n6tique joue un 
rgIe huffisant d;uls les programmes cfes autres specialitt5s pe~tinentesl~~~ 
Habituellement,Qansles examens de @eialisa~on, les questions sur la gCn6-
tique portent surtout sur les affections classiques rares e t w r  leur diagnostic. 
Dans l'ensernble, 1es examens ne tiement pas cmgte des progrbs de la science 
et des mnnaissances g6Mtiques, ni des liens entre la g6dtique et les maladies 
ccmmunes et leur pvhention. La gt5n6tique pounait &re mieux int$gee aux 
dff6rents programmes de sp5ciabisation si chaque mmidde sp6cialitC du 
CsUi?ge royal comultait un g6dticien mddical familier avec la discipline en 
question. Ces comites devraient en outre tenir m p t e  de l'Ctat actuel &s 
connaissances g6netiques et des applications connexes dims 1'Ctabhsement des 
objecdfs et la n5daction dm examens. 

Tl est par ailleurs imponam que 1e College des mCdecins de fmille du 
Canada integre les comaissances et ies services g6netiques dans ses objectifs et 
ses examens. Le medecin de f W e  est, pour la plupslrt des Canadiem, le 
premier point de contact avec le monde m4dieal et les pmgrEs de la gCn6tique 
ont des incidences cliniques importantes dams I'exercice de sa profession. 



La gh4tique doit rmevsir une 
plus grande priorit4 dans !a 
formation continue des rnhdecins. 

,$;' 

.-,. . ,+;<.:$22::, : : Bien que nous cmaissions mieux l'influence des genes sur les malEldies,<<::.: .. 
@:.,ws ne sommes pas encore plehrnent en mesure dvutiliser les technologies 
{#f cormexes cornme ourils de diagnostic ou de thempie. Le nombre dBapplications 
%.8..... 

Les effds de la cxuissance rapide du savoir d des techno-
rnCritent de fecevoir une plus grande priorit15 d m  la f m a -

des medecins. Cmnmc aux autres niveaux d'enseignement, le 
et ses applications devraient em incorport5s sun programmes 

pemanente dms les diverses s@cialitt?s et sur les diff&entes 
plutdt que de faire l'objet de cours de gtnc5tique distincts. 

p.: Pour que ces changernents ae produisent et que la g&dtique hurnaine soit 
@ ,.%>,,intCgde h tous les aspects de l'enseignement mtdical, il faudra cr&r des liens 
p:solides entre les professeurs de genetique medicale, les doyens, les directeurs et 
#$I:.. les mIllitt5scharges des programmes d'Ctudes dans les fadtt5s de m4decine. 
&'Le Coll5ge canadien des g6neticiens mt?dicaux, 1'Associatim des facultes de 
@ /  m6decine du Canada et 1'American Sodety of Human Genetics ont, eux aussi, 

un important r6le-8 jouer. Us peuvent en effet m t r i h e r  au processus en 
: disccrnant les probltrnes et en ncommmdant des changements approprits. ,..... 

?lr.. 	 Ils pounrlient Cgdement aider il fixer Ies objectifs des programmes, h mettre.:.... 

. 	 au point le matt3riel didactique et gdparer les questions d'examen. 

. , .  


. La formation de conseillers gdndtiques
...:... 

Les cankillers gtn4tiques sont des membres importants de l'equipe n&essaire 
p u r  assurer une p~station efficace des services de santt gt%t%ques. Bien 
qu'on ait de plus en plus b e a n  de conseillers @dtiques, l'univemid PvaeGfll 

. 	 demure la s d e  universite cwBienne h offrir un programme en la rnatikre; 
.. 	 or elle fame rnoins de 10 conseillers par an. Les centres de g&&tique agrees 

devraient donc envisager d'sffx.ir d'autres programmes de formation, et les 
gouvernements pmvinciaux slcvraient quant B eux envisager de fmancer ces 
programmes. 

il faut nouer des liens solides 
entre prsfesseurs dJuniversit6, 
directeurs, doyens et eornit6s 
de programmes des facult& 
de mMecine du Canada. 

ll faut davantage de programmes 
de fomatisn de conseillers 
g4nQtiquespour satisfaireA la 
demande. 





a genetique molCculaire noras offre de nouveaux outils de recherche sur les ' 

II faudra faire beaueoup & 
rn6canismes & la smtC et de la mala&e1s9. En plus d'avsir des applica- rxherche pour profiter des 
tions possibles dans le dm& des services de santC, ces dechnologies avantages que le savsir 

urraient favoriser l'essor d'une biotechnologie de calibre international au g6netiqtpe a offrir dans ie 
ada. Toutefois,pour puvoir tirer profit de ces technofogies,il faudra, dornaine &s soins de sante 

ndant longtemps encore, donoacrer des efforts importants 8 la recherche tant el dans le secteur commercial. 
r la scene nationale que sur la scene intemationalc. 

Les chercheurs canrl&eras ont une contribution a apporter d m  de nombreux 
eiomrtines. Ils poumiiient notamment : 

s genes humdns et la signification 

I l  y a de wrnbreux sxteurs de 
dlucider les processus biologiques fondamentaux de la smtd et dc la miditdie; recherche prioritaires, notarnrnent 
etablir le degd de variation g6n6tique qui existe au =in de la population I'Qtudedes mutations propres $I 
canadienne et l'origine de eette variation, et dtuctier la gr$sence de gmupes la population canadienne. 
de g&naclans certaines ms-populations;

* mettre. au point des technologies de diagnostic et de mikment pour 
certaines maladies et mutations g&i&.iques;
fairc de la recherche mr l'identification dcs mutagEnes et la lutte conue ces 

Les ~anadiensdevraient par(iciper aux recherches @dtiques, et ce,pour des ' 

raisons bien pdcises. D'abord, m s  I'effet des mdes dhdg ra t i on  et de 
geuplement, eertaines malades et mutations sont @usffBquentes dans certahes 
n?gions pays et dans ~ e r t a hsegments de la population. Il faut donc 
faire des recherches pour dekeler ces mutations et trouvw des solutions aux 
pmbli?mes rnMsaux qui toucknt particulihrement la population cmadime. 

Par ailletus, le Canada puumcnit pafiter des &buch&s qu'ouvrimt les 
technologies g6~t iquesau pays el a l'Ctranger, et ce,aussi t ien  dans le 
domaine de Ia sank5 et de la biotechnologieque sur le plan commercial. 

La science ccl'ourde~et la science ctlbg&re* 

La cartographie des g$nes humahs et le s~qumgagedu gnome relhvent de la La cartographie et le secghssn~age 
science elourde~.Outre la cocp&ation intemationde et des travaux appro- des genes exigent %ampkratisn 
fondis, celle-ci exige kaucoup de temps et d'argent. nus  k s  travaux de internationale. 
cartographie et de gquengage s'accCIC~mt,plus il deviendra difficile d'avoir 
acds aux dsnndes les plus dcentes. Toutefois, plusieurs pays garticipnt 
actuellement ii la mise sur pied de HUGO (Human GenomeOrganization), 
l'organisme international qui sera charge ck coordonner les travaux'& 
cartographie du ghome humah d ksm~l~eignernents8 ce mjet. HUGO 
cantribuera aux efforts intemationaux : 

* en offrant des syst&mescommuns pi faeilitemnt le tmmfcrt de dom&s 

en dormisant  les modes de pdsentation des Davaux; 



kg Canada a fait d'irnportantes 
contributions a la recherche 
gbn6tique. 

Lsn r6seau stmr fa ghnbticgue des 
maladies humaines a 6t6 &abli 
dans le cadre du Programme des 
rdseaux de centres d'exeellence. 

L'insuffisance du financement 
ralentit la resolution d'importants . 

probjdrnes de sant6. 

en aidant h recwillir, ilstocker et distribuer les clones cl'ADN et les lign$es 
cellulaim hwndnes. 

L'orgadssttion d ie financement de phie et du sCqumgage du 
@nome ant $uscite de vifs &bats mx ,au Japan, en Angletern et en 
Framx9" Ces grmb projets scientifiques fcwmismt certes des ~mdgne-
menu importants. C e M s  cmissplent n6 s qu'ils ne soient hawc6s aux 
depens dm petits projets de recherche in ants. De nouvelles dt5m;irches, 
dont la cartographie de pints pr&h de la skyence, appe1Cs STS (sequence-
tagged sites), permettent cqxrmdmt aux ~ c p e t i t s ~m m e  awt a w s n  inter-
venants cfe pardciper &$dement aux mvaux Qecarbgmphie. 

La participation canadienne 

LeCanada a gmdernent cmtribuC aux ackrches gtWtiques, notammerit en 
dt%inissant 1e d e  de wrtahs genes aimi que les raggorts a t r e  les g&neset les 
maladies, a en mettant au point des techmlo@es efficaces ck&pistage et de 
traitcment &s maladies gdn$tiques, La cartographie du gdmme se lfait princi-
@emem BUX fitats-~nis.au Japon et en Europe, mais iw chercheurs canadiens 
ont jOue un rsfe impoftant d m  ms travaux internatisnaux et i ls continuersntde 
le faia. Les C'anadiem ne 8'8-t pas ilde gmds programmes c%e carto-
graphie et de &quen$age, mais Nut& B des recherche$ sur les parties de 1'ADN 
pour Iesquelles on memtre es souvent des mutations d m  la population 
canadiem. Les &I&$ effecutks au Cmilda sur &s families oil se mmifestent 
mrtaines maladies g6dtiqua mt fixmi des h i d e s  utililts. Le Canada posshde 
en effct dVexceUentesQuips & chercheun et des centres cle mherches 
&puds; il dispose aussi de com@tences exeeptimelles dms l'emmagasinage 
et l'analyse dm &m&s. Lcs eherchcurs cmsrdienspoursuivent d'ailleurs 
actueTlerneart des mvaux d'avmt-garde rmr de graves maladies eomme la 
rnyapathie Be Bucbnne, la mucsviscidose, l % ~ r ~ o l e s ~ r o f ~ e  et la char& 
de El 161, 

k gouvement cafladlen a r%cemment recmu I'irngortane des rechc~hes 
en gd~tiquehumhe au Canada en cdant un &seau apple uBase genttique 
des maladies h m w s  :innovationsdans les wins de wntdw, d m  le cadre de 
son P r o p m e  nationat des dseaux cie cenms d'excellence162. 

L'insuffisance du financement 

Mal@ l'apport & nouveau c W t s  au me des rdseaux de centres 
d'excel lm,  dant 17 mans de dollars sur une @ride ck quatre am pour la 
~ c k f c h eg&nCtique,la recherche mtdicale manque emtamment de fmds au 
Canadale. Que ee soit en valeur aboiue, en pourcentage du pmduit national 
brut ou papl.hahitant, la c W t s  affect& B la achtrche medicale au Canada sont 
sensiblement M&deurs ir mux que d'autres pays &velopp& allouent icette 
fin". Ce manque de fonds nuit plus particuli+rement awr nouveaux efon&nes 
de redmche, aux cherckurs en&but de ami8re, &i quvaux~echerches 
n6cessitant des technologies su des &pipernen& gerfectiom6s. La recherche en 
gdntitiquemsl&u\aire est v1.ildmb1esur a s  b.ois tableaux. Ces contmhtes 
h a n c i b ~ sfrehent b p q & s  emgist& dans la n2sslution de graves problernes 
medicaux. 



En 1988-1989, envim 400millions de dollars ant Ctd affect& t h recherche 
en sciences de la sane au 6anadala. Ce matant csmpmd les f e prove-
mint des gouvemments fWral et provkiaux, d'agarrismes Mdvdes et de 
fmdations, On ne sait pas ii cmbien s'tlhent les h d s  f&s par le secteur 
pPiV6, mais ils pourdent nepdscnter un pourcentage additionnel de A0 p. 100 
de ~ t t es o m e .  Le 3de recherches medicales (CFW) mt la prineipale 
source eie financement des ~chenhes  maciiles au Canada :en 1988-1989, il a 
foumi 190 milLiafls de dollars, soit 48 p. 180 du total. 

La proportion des c W t s  de recherche allout% la recherche @ddque au 
Canada est rnsdeste, mais il es6 difficile dven d6temriner 1% mmant exact. 
Dans le cas du W,m e  difficult4 dent 8 ce qu'une gmde prtie d m  fonds 
en question mt anributs par l'interm6diaire & casnitk du CRM autrcs que les 
camit& de g6ru5tiique su Be Bislogie molCculai~ et de b5ochimie. En 1988-
1989, le cornit6 de ghetique a approuve des subventions totalisant 3,8 millions 
de dollars (33 p. 108 Be toubes 1es subyentiom de recherche),tandis cye le 
wmitt de biologic mol&ul%lre et de biochimie a appsauvC des subventions de 
l6,2 millions de dollars (123 g. 100 du ma1 des subventions). Au csun des 
chq demihres mees ,  les credits affectts l a  recherche en biologic mol6culain 
et en g6n6tique mt 1Cgkrement aupent61M. 

Le CXM attribe des fonds aux ckePeheunen fonctim de leurs rt5disations 
mtCrieures et des merites de leurs projets de ~chercke.II vise rarement des 
sujets de recherche pdcis. 11est important de continuer ii faire de la recherche 
fondmefaale, car celle-c5 a 6tt5 i# l'origine de grands p g & s  en medecine. 
Tsutefois, il existe egalcment un besoin 16gitime de ~chercheM g e ;  certains 
bomahes de la mherehc en g6&que mtkitent du mste de faire l'objet & 
projets diri&s. . 

Enfin, dcs formules innavatrices, dant les subventions et les programmes de 
groupe et les rheaw & recherche, favorisat l'6tablissement d'equipes ele 
chercheurs et la ordination des ncherehes rnultidiwiplinaireset 
multitecholo@ques. 

La recherche en biotechnologie dans le secteur privb 

En f 986,52 enmprises de bistechnoI~gie, soit 30 p. 100de h t e s  les 
entreprises canadiemes actives en biotechnologie, ont rt5alis6 &s travaux de 
recherche et de &veloppernent darns le dmaine Be la smd'67. 

Depolis l'adoption cb pmjet de lsi C-22, on investit maintenant &vantage aan 
Canada dms lun domahe comexe :h recherche et &vcl<appementdam k 
domahe des mtdicaments. Ahxi en 1988,57 ent~prisesde m6dicments 
brevet& ont d6clan5 avoir d6permsC 184% millions de dollars pour la R-Dm".Le 
gms de la recherche faisait inkmmir des untversids, des facult& de rn&ecine, 
des C@ps de recherche et des ~5seaux.Wn wndage rMid par 1'Association 
canacfienne de l'hdustfte du rnMcamnt auphs & 47 de ses membm a rt5v6le 
que les invesbissernmts pour des fins de R-D Ctaient pass& ck 4,9 p. 100du 
cM%e d'affaires en 1987 it 6,4 p. 100 en 1988. Lqindustrlese fixe un abjectif 
Be 8 p. 100d'ici 1991 et de I0 p. 100 d'ici %996169. 

Au Canada, la proportion des 
credits de recherche allsu4s 
% la gdnbtiquo sst modesto. 

La recherche fondamentale et 
la recherche dirigee sont touaes 
deux nkessaires. 

mailto:multitecholo@ques


Peu d'entreprises privbes par- Toutefais, des 30 emprises de biotechnslogie qui snt r e p d u  .b un sondage 
ticipent % la recherche sur le effeetuC par le &mildes sciences en 1989,meins d'une & h e  s'occupaient 
diagnostic ou Ie traitement des activernent de la mise au point de ptsduits ck diagnostic ou de traitement de 
maladies gbnbtiques. maladies gCn6tiqueslM. Les quelques entreprises actives en ce dsmaine 

svintt!r%ssaientaux affections rnonogeniques ct multifactorielles mmurnes, 
notaminem la mucoviscidose, les thalaissCrnies, la mysgathie, l'h&-nophilie, le 
nanisme, la &meme, le cancer et les maladies cardio-vascu~s.  Ce sont de 
gmdes multina~onales qui effeetuent 1e g m  de la ~cherche sur bsm6dica-
menta emne ces maladies. Cela s'explique par les &lais (de:9 12 am) et les 
irnvestis~ments (envim 200 milhons de Ballan) qukxige la mise au p in t  d'm 
Imuveau m6dicmentna'. 

Les entreprises ont invaqut diverses raisons p u r  cxpliquer le taux relative-
ment faible de travaux de recherche effem6s par le seeteur privC sklr le 
diagnostic et le traitement des maladies g6dtiques. En void quelques-unes : 

Plusieuss raisons expiiquent la . .e manque de fonds, notamment lemanque cfc capital de risque; 
faible participation du smeur '&tat rudimcntaire des comaissanas scientifiques sur lea liens entre les 
privb h la recherche. $nes el les maladies; 

'insuffisance de la proteetion des brevets; 

kcertitude quant aux ehangements possibles de lq-reglernentation qui 

mwaient viser les produits de diapapic et de traitement; 

'inceftitude quant ti la demandc du marehe; 

ies inquit!tu&s psdbles du public h propos des questions rnorafes ssulevtes 

par les tecblsgies gdnetiques. 


Divers meeanismes permettraient Les entreprises de biotechnologie snt cite des mt5canismes qui, il leur avis, 
d'ambliorer Ja participiitiondu permcttraient de sbirnuler la recherche d m  fe  seckur privt. Venaiewt en tete 
secteur psiv6. de liste k s  eMits d"rnp3t p u r  les hvestisseun, les er6dits dVi%np6t pour les 

entrcpriscs, l'augmentation du financement direct et lVamClioration & la 
protection dcs brevets. Une partie de la solution msisteriiit ti faire en wrte 
que, d m  les universit6s9 les Ctudiants en sciences fegoivent une rndlleure 
formation dms le dornaine des affaires et de l'entrep~wuriat. 11 faudrait par 
ailleurs offrir aux ehercheurs et aux petites entrepriws qui d&mamnt une aide 
plus substantielle dms les dsmaines de la commercialisation, du financement et 
de la gestion. 

L'augmentation des ~cherches fiMnc&s par l'etat pennettrait de rnieux 
6tablir les liens entre les genes et les maladies et ouvrirait la vde 18 1%partici-
pation du secteur pnvC. 11 fauchit aussi esnsacrer des efforts B la gmspetion 
et h l'exgansim des mar&Cs et, en garticulier, sensibiiiser les gauvoirs publics, 
les muecins et les indvidus aux avantages dventlaels du diagnostic et de la 
Wrapie g&x5tQue%. SYl existe un march6 et que les connaissances sclenti- 
fiques de base wnt aecessibles, le secteur privC rnettra au p in t  des praduits 
valabies. 

Des lignes directrices sur la recherche 

Des lignes directrises sur la Pour faire en wrte que les projets dc recherche pmposCs tiement compte des 
recherche dwraient 6tre considRrrrtisns de &curit6 eb d%Cthique et ne posent pas Qe risques aux sujets 
largernent diffusbes et adopt6es. humains ou a l'envimmcment, il wnvieni de prendre certaines prt5cautiarms, 

commc la sensibilisatim awr problemes, la tenue de &bats et l'adsgtion de 
lignes directrices et de mwdalit6s d't!valuation. Au Canada, on ctispsc de 
lignes directrices sur lkmploi de la tecknslogie de I'ADN recombinant et de 



lip=dimtrices du ClW co- la recherche sur des sujets humairs et la 
rechercke sur la thCragie genique somatiqueln. Les chercheurs par le 
CRM mnt les seds % &retenus de su.ivreIes l i p s direcbices du CRM, mais 
d'awtres organismes ck financementde la recherche tels que le C w e i l  ck 
recher@ksen sciences nature11es et en genie et les amites de recherche et 
el'ethique cle ce- hopitaux anb cKei# de les adopter. Il senit bon que taus 
les chercheun qui travaillent dans ces dsmaines fassent de meme. 

Les lignes directriws existantes refl5tent me prise de cansciencedes dangers 
que la recherche gng5tique pwrrait faire caurir B lWre hum&. Chercheurs et 
d6cideun rcc0Msent qu'il faudra continuer de fonnuler des lipes dimtrices 
et, au besoin, des r$glements h mcsun qu'&oluera la recherche en gddtique 
humaim. Lemwveau Conseil national Be la bidtbique en mheche chez les 
sujets humahs aidera favarixr la mi= en place de modalit& efficaces 
d%vduation et I'adoption de ligncs directrices et de p r m l e s  judcieux en 
matiere de rcckerche mMicale au Canada. 



Notre rapport expose le r61e imprt%ntque jouent les g&wsdam Ja bme ou 
la rnauvaise sang des Cmadiens et fait msortirun certain nombre Be questions 
et dc pmbI5mes que xd&vent l'utilisation du savoir et &e la technologic g6d-
t iyes. Il laisse Cgalement entrevoir des pqwt ives  d'avenir. Le Conseil des 
sciences estine que les comtlissanas g6dtiques actuelles pilvent srvir ir 
am6liorer les sewices de smte et qu'elles doivent Ic fake. LeC s n ~ i lest aussi 
d'avis qu'une meilleun corn sion du r81e des genes dam la sane et la 
maladie exercera we gmde influenee sur la prhention et le traitement des 
maladies. 

I1 i m p *  de bien I>laPlifier et d'aglr &s maintenant pour mieux h t ~ p r  la 
g6n6tique aux servicesde smt.6. C'est la planification qui mus permettra de 
profiter des bienfaits du mvoir et des techrnslogies ghetiques d d'€viter les 
problemes 6vcntuels. Les buts et initiatives dont fait Ctat le premier chapitre du 
rapport constituent un cadre dans lequel peuvent &ITm i s  au point et offem des 

'services gMtiques effiaces et confomes ii la morale. C'est maintenant au 
leaeur quV ilrnmbe dqa@r,qu'il sdt &cideur, planifieateur, mCBeein ou 
patient. Nous devons taus faire m r e  part pour veuer B ce que le system 
canadien de mhs de san~!, tout en 6volumt, continus, d'etre le reflet de l'esprit 
hornsonitaire de noore &Ct6. 



:.v::...... 
;:sa:. .  Chez l'@trehum&, I'BDN est o~gadsben 23 paks  de chromo~~mes. 
...w....'.' 
t:>?::.:.:.I' 
..:.::.:.:,,. 

D'ms chaque paire, un chromosome pnwient du @re, et l'aum, ds la mere. 
;:A:,
A,,.. 

.::+...%$ A l'exception de la paire de chromosomessexucls, les dcux chromosomes 
.:.:.. ....,. d:une paire se nssemblent et posddent la meme s6cpence de genes. 
...::. 

, . 

&m gem e$t ux segment particdier d'une molCde d'BaDN qui code 
specifiquement la synwsc de diver-ses pmt6ines. On estime que, dam 
I'+w humahe, le nombn de &nes situCs le long des ckPomosomes 
s'6lkve eatre 50 800 et 100 000. 

* C'ese la &pence lin$aire des nucl6otides qui faurnit les instructions: csdees 
pour h synth&sedes prstkhes. Lew m b a  de paires de nucl6otides dam un 
g b e  peut varier de 2 000 B 2000 800. 

* R n'y a que 1 B 3 p. 180de I'ADN qui code la synthese des protkbes. On 
ne sait gas trap B quoi set le reste de I'ADN, mais parmi les autres fonctions 
de lqADNfigurent la copie et la transcription de I'infonnation @dtique et 
l'activation et la &sadvation des gknes. 

* Le message genCtique qui se tmve  dans I'ADN est trammis du noyau au 
pmtQplasme de la celh.de. d la prott5ine est fabriquCe. Quanc?la pmtCine est 
form&, on dit que le message g&nCtlques'est uexp*4,,. 

Le genome est l'emmMe Be 1'ABN d'un hdividu. Il est mrmalernent b 
mCme dans 1e myau de toutes les cellules du corps hurnain, 

Lon de la reproduction sexuelle, I'ADN se &vise, chaque parent procurant h 
I'enfant 151 msiti6 de ses genes,par la vsie & I 'mf  su du spcrme. La 
&vision cellulaire fournit de nmbreuses sccasions d'echanges dms les 
sdquencesnuclCotidiques. Ces Cchges sont l'une des causes des mutations. 

ANNEXE 1 
Rudiments de 

gCn6tique :ADN, 
genes et chromosomes 

* E'organisation, la structure et la function des celldes writ dgies par le 
mat6riel gt5dtique antenu dam le noyau des ajlules. Ce mat6riel g6ndtique 
consiste en mol&ules d 'acide &soxyribsnuclCique (ABN), qui constituent, 
en qudque sorte, une encyclap$8ie de I'informablon genttique. 

Les rnsl6cules d'ADN ssnt emstituks de chabes de muclCotides formant 
me double helice. Ces chaiha mnt composCes dc sequences de quatre bases 
olzotks. Les &ux brim de mol6eules d'ADN sont relit%par de faibles liens 
entre les bases. 
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.. ....... Las technologiesde I'ADN recombinant reposent sur le clivage & IvADNen 
fragments, sur la construction dc mol4euies d'ADN recombinant, sur la 
multiplicaticm (elonage) de 1'ADN et sur fa s4paration d la visualisation des 
fragments I ' m ,  
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C'mt la dtScmverte des endonuclCasesde restriction, enzymes produits 
natulr;bment par Ies bact4ries' qui a rendu pssiblc le clivage de E'ADN en 
fragments. La fonetion Qesemymes est de reem- des dquences 
nuelCotidiques donnr5es d m  la moleculed'ADN et de pduire des 
hgments de lonpewrs variks en coupant 1'ADN B des sites qdcifiques. 
Chaque enzyme de restriction-on en a identifieplus de 400jusqu'8 
pn5sent -prsduit des fragments cara&ristiques. En outre, w la variabilid 
naturelle de I'ADN, la l~lgueurde fragments domes p u t  varier d'un 
hdividti h un autre. C'est ce qu'on apgefie le polporphisme de la longueur 
des fragments de restriction. 

: lrm existe dive@mayens de &parer Ies fmgments d'ADN dkun hdividu clux 
fins d'andyse. Vu la variation de longueur des fragments, on put,  par 
exemple, utiliser l'@lectmpho&%en gel pour dvtfer des configurations 
caracttristiques. 

L'appariement des bases pernet de recombiner des fragments dvADN 
momcatenaire gar le eouplage de bases mplCmentaires. 

On p u t  copier un fragment donne B des milliers (voire des millions) 
d~xernplairesen insthint le fragment &ins 1'ADN d'organimes 
unieellulitires commt: des bacdries, des vim ou des levures, guis en faisant 
cm1b l a  organisms en questiondans me culture. On p u t  dgalement avdr 
fecours h la dacbisn en ch&e de 1%polymCwe pour graduipe un nmbre 
illimitt de copies de c e M s  peaits segments d'AADPS. 

Les techologies de 1'ABN recombinant trouvent de nombtwses applications 
dans le diagnostic des maladies et le dtpistage des inctividus porteurs. On p u t  
y avoir recsurs pour malyser I'ADN d'un Mvidu en vue d'etablir la presence 
ou l'absence d'we mutatkin cmue, ou pour ~Hrerst identifier les ghes B 
l'origine de certaines maladies monogeniques ou multifactoridles. Elles 
pcuvent Cgdement servir B cumtiher des g6notheqwes de fragments d' ADN 
clonds et cmtribuer ?A la cartographied au sauen~agedes g5ms. 

b u r  trouver d q s  1'ADN une mutation c o n n ~ ,on se sert d'une sonde, 
ckest-&-dired'une s@uence d'ADN obknue gar donage, d6naturt!e ($duitc 
un seul brin) et marqu& par un radio-isotopeou une biotine. 8n l'utilise pour 
detccter la &quenee hsrnologue d'une mutation m u e .  On ernploie alors la 
technique du trimsfeft de Souhem p w r  st!parer gar Clecmphskse des 

Les technologies de 
17ADNrecombinant 



fragments dSADNmonosadmiires et les transftnr sur w e  membrane de 
PrimlIulm. On ajwte du rnah5rittu-sondc. qui s'apparie sur la membrane aux 
sequenas d' ADN complCmentaires. L'ADN qui ne s'apparie pas p u t  $tre 
~~par rinqage, Le rnatdriau-sonde permet de visualise~ les hybrides 
sonde-fragment. A titre d'exemple, une pllicule radiographique plade sur la 
membrane aura des Bm&s plus fonc&s la 06 il y a eu hybridation de 1'ADN et 
de la sonde m a r q d  tfu radiuisatope. 

Quaridon ne sait gas queue mutation en particulier cause une maladie, on 
p u t  se srvir du pdymorphisme de la longueur des fragments de restriction 
pour camparer 1'ADN des wje@maladcs tt celui de sujets sains. 11esp possible 
que le g&necausmt la maladie soit associ6 i un plymoaphisme donne. En 
$t%lblissantde tels licm, on contdbuera re@rer les g&csqui causent ceftaines 
maladies et mew au paint des marqueurs g6n6tiques. 

On trouvera dam les publications t5numCr6es ci-eiesssus des descriptions plus 
&taillees des technologies de I'ADN ~ c m b h m tet de leurs applications. 

SOURCES:H.B.B a a ,  Dwelq-s in Humun GeneticTestitzg,vol. 5 de la coUectim 
dthticipahg and Asseseina Health Care T d l o g y n  @or&mhh, Kluwer Academic Mlishers, 
1988)' 89-108. 
N.A. Holtnnan,Pruceed with C M w n  (Baltimm, Johns H q & h  Univmity Press, 1989). 57-87. 
KB.Mdb,uThe Wntmd Origin of the hlymerase Chain reaction^, Scientijk Anerican 262, 
avril1990.56-65. 
B.Susulci et P.Knudte~n,6 4 ~ ~ k h  Stoddart, 1988), 114-140.(TOKKI~O, 
8.WsE- aMoIacul8r Biology in Warion toMedic4 C k n e t h ~ ,dansPrinciplesMd 
Practice ofMddicd Genatics,M.par A.EH. b a y  et D.L Rioin (tmdres, Churchill 
Livingstone, 1983), 16-23. 
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ANNEXE 3 

Les programmes de 

a i  Canada 

a existe des programmes de depistage @m5tique dam towtes les provinces eb 
m s  les tenitoh. I1 est donc possible d'avoir remun au savdr et B la 
technologic &&tiques dans:le cadre du syskme cmdien de sains de sane 
p r  pr&dr  et miter leg maladies. 

Ee Canada a et6 B l'avant-gar& dans la Ilrise au pin& 1'Cvaluatirsn et la 
ptewtion de programmes de &pistage &n&.ique. Le systhe & sane du 
Quebec, par exmple, a t5e le premier dims le monde B offrir un service 
universe1 de &pistage de l'hmrthymdie amgtnitale. 

Le &pistage @-~5tique remplit trais buts ; 

rsfff.ir aux gersonnes sumptibles dkvdr des enfmts soufhmt de troubles 
g6n6tiques graves des options en matiere de r e ~ m ;  

3) faciliter les reckfch%s eliniques et6pi&mio1@ua. 

II eonvient d'Cvalwer les programmesde &@stage avec fe plus grand soh. 
La Wisim d'offris tel ou tel p e de &pistage dait reposer sur &s 
consid6ittions camme 1Wdence & la malade et ses eff'ets sur la sW,ainsi 
que te coQt et l'effieacitk! du programme de &pistage et des traitements 
ult&kurs. Avant d'etre Wgn3 aux sewices de mtCdu Canada, t m s  les 
programmes de &@stage fmt I'objet d'une dtude-pilote qui vise ta en 6valuer 
1"caeid. Les programmes & &pistage doivent &treofferts au sein d ' w  
g a m e  de services g6nttlques qui m p m n t  le diagnostic, la consu2~tkmet 
le traitemem 

A l ' h m  actuelle, il n'wdste de programme de dtpistage que pour un 
nomblle limit4 de rnda3.e~. Ce mmbre ira cependmt en augmentmi, avec 
l'ztm6lioratit.m des technologies de depistage et de &a 
@dtiques et IWghemtmt de 1Vventail d'options de pr6vendarr et de 
traitement efficaca des maladies gMtiques. 

La majorite des plagrammes de &pistage pr6sement offem au Canada 
s'adressent aux wveau-&a Il existe par ailleurs quelques programmes qui 

certaines ppuktions risque, Ies psaurs adolescents ou 
trdultes de cwtihes maladies &&ves graves. 

?in'exiae pour b moment au Canada aucun programme qui prmette de 
&pister les mjets att&ts de maladies rnultipactorielles ou pnkhposts ces 
maladies. II n'e* pas non plus, en milieu de travail, de pmgmme qui 

mailto:6pi&mio1@ua


prmette de&pbtcx chez les canelidats ii l'mploi la pr&dlspositiong6n6Cique 
a la malade, ou de &couvrir chez les ernpluy4s. & l"aide de mtP8Ies p6rio-
diques, l'apparition de mutations OM de maladies caus&s par l'exposition b 
mrtainsfaam liesau milieu de travail. 

Ee d6pistage nbnatal et les servicesconnext% 

Les p v e s  de Bepistage mbnatalservent essendellernent il itiapstiquer 


Tableau 1 
Programmes de ddpfstage 

mlces  dt &pistage et $e soins dt&i&uwsont offer&dens la province la plus r q p r d & ,nhnatal, par province soit la Colmbit-Brikniquc, ]'Alberta, le Msnitsba ou leWbec. Les tests e f f d s  variens 

~ y I c t t o E r m r i e . m . R m R . . I .  

un programme de &@stage de h tywh&nieI , &  
&lev&& la maI& dans hpmvinee,nstammat dam 

que eat offert aux garnus duQu4bec et du 
&s eehantillm d'ouine sechh sw papier fdtrc, 
anainea. Au Q u d k ,  94p. 108 des parents de 
Au Manitoba, la prsgcRtionest de 85 g. 1 0 .  



Tableau 2 
Organisation des programmes 
de depistage nbnetal au 
Canada : Isboratoims et 
centres de solns post-
hospitaiiers 

-Queen's University 
McMmter University 

Le dgpistage des porteurs adults su adolescents 

Ce type de programme vise ii &couvhif les prteurs de genes qui, en dose 


. 	 double, caumt desmaladies rnorteUcsmtre bsqueiles on ne dispose 
actuellernent d'aucun traitemat efficace. I1  s'ackase souvent B des populations 



existe p u  Be programmes de ce genre au Canada. Le &pistage des porteurs de 
la mdadie de Tay-Sachs, ii Tomto et Montdal, et Ic depistage des portcurs 
de la thalw&rnie,ii Montr&l, flgurent pni les programmes Men btablis. 

SOUR^ :P.Feneira, &ent Canadian Newbem Screening W m . i o e s ~ ,Paedattic Medicine 
Quc~rlerly3, no 4 (mptanBrc 1989), 1 1 1-120. 
IUinois llc$mm~ltof Public H d t h  d Council ofR e g i d  h e t i c  Networks, N w b r n  
Scrcedng: t4a Overview c#Nmvborn $creeruClllngP r ~ g r win the United States Md Conada I990 
(Springfield [Blinais], Depeimmt of Public Health, 1998). 207-246. 

LC tableau 1 est tirC, avtx quelqw variations ~ U I C ~ .de l'article d% P.P m b k  
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ANNEXE 4 
Recommandations concernant le 

diagnostic prhnnatal et le depistage genetique 

THEROYALCOLLEGEOF PHYSICIANS 
Londres (Angleterre) 

1.  	 Le d6pistage g&n&tiquc accesslbles &el 142 c l iws t ic  pdnaeal devraient e t ~  
tous. On devrait csnsidCrer que ces services font p%rtiehtt5pnte des 
scrvices de matenlit6 et de pdcfiatrie. 

2. 	 LI faudritit mettre en place une strumre consultative d'arientation pour 
faeilitcr les prises ele d6sision. 

3. 	 11 ne fait aucun dsute que 1e gPincipe du diagnosticpdnatd regoit l'appui
de 1%rnajorit6, mais d f i p m t c s  questions d'ethique entrent cependmt en 
jcu. Il faudrait dsnc 6tablirun code de pratiques sur le &pistage g6dtique 
et assurer a ix code une large difhsion pour rassurer le public au sujet des 
pints suivants : 

a) 	 11@diagnostic prenatal me servira pas a une fome qudconque 
dVeugCnismepositif; 

b) 	les programmesde pdvention ne diminuemt en rien 
I'asccpiaeion des handicap%ni les egards qui leur sont &enCs. 

: 	 4. I1 faudtait affecter les nssowas mkessaires : 

a) 	 pour assurer la prestation 6quitaMe des sewices existants; 

b) 	 put  appuyer la rPrise au pint,1'Cvaluation et la mise en 
applicationde nouvelles mCthodes dam les meilleurs delais. 

5. 	 I! faudrait offrir une formation professiomeUe dans le domahe de la 
@n&ique m6dicde et des psincipes de la consultationgh3Ap.w B tout 1e 
personnel &s services de matemit6 et de ptkfiataie (rn6de:cins gCndmlistes,
QbstCtriciens, gecfiatres, s#cialist.es du planisme familial, infirmieres 
visitcuses et sages-fernrncs). faucirait 6trlblfr une communication 
offieielle avec les organismes professionnelspertinents pour la formulation 
de la pariie genetique du pmgranune d'etudee et pour Yorganisationdes 
cours dc perfedomement a 1'irate:ntiandu personnel existant. 

. 6. 	 Vu la W e  de la population vis& et la relative simplicit6 de ce-s 
aspects des programmes de &pistage de mass%,les services dWomadon 
et de cmsdtation gedtiques devraient etre offerts Zl I'echelle dm 
wUxtivitt5s lscako. L'idhi serait de Gonfier la prestation Be ces senices b 
des infirmieres visiteuses et des sages-femmes ayant ~ $ um e  formation 

(TPaduction) 

Des services wcessibks d r o ~ s  

Une strucfureconsuitalive 
cPorienlaiion 

Un code & grariqws 

La f ~ r m r i o nprofessioplnclle 

L'infirmtion et la consultation 



rticuiitre, car ella sont lapremi&r%silentrer en contact avec la mere et 
fLmt  et les vaient plus muemrnem ~ e n eidtc cab en avu: les 
propositions actuelles de formation d'Mrmi&ns~~~s qui, d m  ce 
cas, p o u ~ e n t&re cmult&$ par Ikensemble du p e m e l  des senices de 
matemite ade pediatric a p;uticiper B sa formation. 

7. Des mnseillers sptkialids en @dtique csllaborent d6jh avee Ies 
@neticiensmddaux et avw les s@cidistes de certahes mala&s. &s 
wmlers s@ciali& devraient &re affect& chaque unittS d'obtt5trique
o f h a  le diagnostic prhatal. Il importe de &dnir au pius tot UTE 
structure de carrib pour ce8 eonseillers, dcmt la farmation p r o f ~ i o m l l e  
p u t  varier d'w indivitluB I'mtre, mais c(ui peuvent s'aequittm d'un large
&entall d'activitt%. 

8. 	 a) I1 faudrait femmuler une politique nationale &finissat h structure de 
camen des consetllers en gddtique, la pdpadon et la diffusion du 
rnatt5riel @dagogiqueet k eantr6le &s services. 

b) ehaque &@on dait meure en place une organisation p r g a m i r  la 
prestation des servicesde depistage gfMtiquect de dizrpmtic pdnad.  
Cette organisation devrait englaBer des centres de gnetique clinique et 
de rnedecine fatale,des @cialistes de la n6matQlogieet Be 1% 
pathologie p6ctlatricjue, &s ~bstttriciens et des p&&itres,dcs 
g6n6ralistes,des medecins de famille, des qx'kialistes du planisme 
faonilid, des Mrd&resvbiteuses, des sages-fmes, des infrmikresel  
des experts en hygibne et en medecine commmautdn. 

c) Pour que les services bent  efficaces, il faut que I'orgaglisatioat 
Pegionale sit sa source, A 1'6ckIon du district, dans Ies etifliques 
p&natates, chez les rnddecinsde famille et chez d'autre~ mernbres du 
g e m e l  des services Qe matemitt5 et & @diatrie. 

Les coordoamrews & disrricr el 9. 	 Vu leur nature rnultidisciplinaife, les services pr6natals devraient &re 
rtgisnaux 	 supetvis6.s par dm cmrdsmateus de district et &$ianaux d6dgnQ, qui,

bien quc cela ne soit pas obligatoire, pourraient &redes @rp6ticicm 
mMieaux. En plus Be coordamer et de cmtfler le8 services darns chaque 
&@on, le eoordomatetrr aurait h s'assurer que l a  services offem sont 
eonf<armesaux norrnes recmmmdtes. 

10. 	 Le mtr6le se ferait il lq~chelsnrt!@onal, mais il faubait ceer un centre 
national pour rnettre au point les m4thodes voulues, mrdonner Ics 
renseignements 1'Cckeflenationale et favoriser une prestation tquitable 
des serviccsdam tout le pays. 

La consultation en entrevue et la diffusion de rengeignements 6cr%ts,plut6b 
quede amplacer l't!ducalion du public, viemnt la compl4ter. Les dcux 
vdets sont compMmentaires. Dcs t m s x s  d'infonnation @vent em 
fsumies aux Ccoles, a x  jemes couples, aux f e m e s  enmintes et aux 
personnes expos6es B &s rkques gCnc5tiques defis .  Vu la $tan& 
diversite des ressources fidagogiques ri6eessaires pour couvrir 1'Cventail 
csmplt des anomalies pientielles, il faudfait charger une aunitd nationale 
d't%iucationen smtt genetiquen dt prsduire, d'ernmagasiner et de diffuser 
lee remignernem vsulus. 

l2.z anise i n  muvre 12. 	 La mise en ~ u v mde ccs propositions devrait se faire par lkinbem@diaire 
de gmpes de travail et etre appuyCe pas le ministbre de la Sang. 

SOURCE!:Pral l~~alDiagnosis a d  Genetic Screening: Conrpnuni~Md Services Implic&ions, 
Royal College of Physiciansd tom,September 1989. 
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Mary-Claire King (cancer du sein), 
School of Public Health,University of 
California Perkeley) 

Estelle LMothe (maladie plykistique 
des reins 3 dominante autosomique), 
Division of 1Medical Genetics, McGill 
University 

David LilLicrap (h&mophilieA), 
Department sf  Pathology, Richardwn 
Laboratory, Queen's University 

Daniel NeBert (cancer &s poumons), 
National Institutes sf Health, Baksda, 
Mayland 

David Rssenblatt (malade plykistique 
des reins B dsminante autosomicpe), 
Division af Medical Genetics, McGiU 
University 

Peter St. George-Hyslop (maladie 
d'Al;cheimer), Nmgenetics 
Eabnttary, Massachusetts General 
Hospital 

Joellcn Schi lhu t  (cancer des ovaircs), 
Department of E$idemiol~gy, 
University of NwthCmlina 

Ann Smith (mucoviscidose), HGpibl pour 
enfants de l'est de 1 ' ~ ~ o  

Sandra Wolmn (polypow mtoeolique), 
Cancer Genetics, Michigan Cancer 
Foundation 

Raymond White (cancer du c61on), 
Howard Hughes Medical Institute, 
University of Utah 

Roger Williams(rn Jadks m h e n n e s ) ,  
Cantiovascular Cienetics Re-h 
Glinic, Salt Lake City (Utah) 

Nae  : 
Les rnembres suivants du cornit6 et des 
mus-oamitds ont t'ourni des 
renseignernentssur cerlaines maladies : 
Charles Scriver (thalemie, maladie de 
Tay-Sachs, ph6nylc&tonurie); Ronald 
W m n  (dysuophie rnusculith). 

Associations reprdsentant des 
personnes atteintes ou risquant d9ttre 
atteintes de maladiesayant put-6tre 
des causes g4nCtiques 

Patricia Guyda, Canadiens pow la 
~chereharnMicale, IvIonW 

En sum, les 47 mi49&ssuivantesont 
particip6 h un sonwe r M i d  pour le 
csmpte du Conseil dcs sciences par b 
goup Canadiens pour la recherche 
medieale. 

Alberta Heritage Foundation for Medical 
Research 

Association camdienne de la 
coeliaque 

Association a n a d i e ~ ede la m o l e p s i s  
Association cclnadienne de l'ataxie & 

Frisdreieh 
Aswia~oncana&me de p l y s i e  

CtMxale 
Asmiation canadienne pour la mte 

mentrmle 
AssoCiation pvlmonaire du Canada 
Assahtion spina-bifida du Canada 
British Columbia Lung Association 
Cana8ian Friends of Schizophrenics 
C a d n  Hmochrwnamsk Society 
Canadian Sickle Celt Society of Quebec 
am-MarieTooth Disease 

International Associalion, Inc. 
€!oafition newnbgique camdienne 
Faadation cmdiwne de la fibrose 

kyetique 
Fondation eandienne des maladies du 

foie 
Fondation madienne du rein 
Fondation eanadienne du rein (Manitoba 
Branch) 


Fondation canadienne du Tsurette 
Fondation madieone pour I'il6te ct Ja 

cotite 
Fondation canadienne sur 1'C~dede h 

mwtalite infantile 
Fondation de mcherches medicales sur la 

dysteslie (Canada) 
Fondstion des dtl)exgiesau Canada 
Fondation do dial&&juvenile Canada 
Fondation RP pour la recherche sur les 

Y a x  

hstitut candien de la mte infantile 
lnstiwt mi8n%ldu cancer du Camla 
Manic Depressive Association of Metro 

Tonto  
Manitoba Cancer Treaunent and R ~ c h  

Foundation 
Manitoba Mental NeaIih Research 

Foundation 
National Eating Disorder Infarmation 

Centre 
Neurofibromatosis Asmiation of 

Saskatchewan 
NwofibromatosisSociety of Ontario 
Bnttuio Mental Health Foundation 
Quebec Rette Syndrome Foundation 
Reye's Syndrome Foundation of Canada 
Satchewan Wth Research Board 
S~ci6ttAfiMrner ddu Canada 
Soci&dcrmadienne de la dystrophic 

muxulaire 
Soci6t&canadienne dc i'autisrne 
Swiete cmadienne de Irl scl6mse en 

~ 1 4 u =  
Socdtt3 canadienne de rcchemhe en 

g5riabie 



Swi& de 1'0s se du Canada 
S a i W  de recherche sur ie cancer inc. 
SoeSt6 Huntington du Canada 
Society for Mucogoly~charideDiseases 
Troubls d'apprentissqe -association 

carmadicnnc 

Centres de gbnbtique medicale du 
Canadg 

Patricia Baird, D e ~ e n tof Medical 
Genetics, University of British 
Columbia 

Ab Chudley, Department sf C'Linicat 
Genetics, Winnipeg Children's Hospital 

Laub Dallah, C%nt%qtic:mMicde, 
Hsl>ital Sainte-Justine 

Ron Davidm, Department sf Pediatrics, 
McMaskr University Medical Centre 

S. Fmeit, Depamnenb of Lab Medicine, 
Credit Valley Hospital 

P.Ferreh, Mzlckenzic Health Sciences 
Centre, University of Alberta 

PI. Allen Ckdncr, Genetic Services, 
Qsbwa C h m d  Hospital 

Alasdair Hunter, ment,de 
gendtique, HBpib;ll pour enhnts & 
l'est de l'OntElrio 

R. Brian Lswry, Medical Genetics Clinic, 
Alb@rta Chiidrm's Hospital

Lamrd Pinsky, Centre for Human 
Genetics, W i l l  University 

Information publique 

Canadian Science Writers' Association 
Michael Bence, Soci5tt5myale du 
Canada,Ottswa 
Lydia Dam,jomatiste, Toponto 
Edna Einskdel, School of Journalism, 
University of Calgary 
Paul Tisdall, The Network, Ottawa 

Fas 30 entrepriscs suivantes ont paflici@ 
'a un eonbge ddik pur le csmpte du 
Conseil &s sciences par HSC Research 
Develspment Corporation. 

Helix Biotech Corporation 
QwdraLogic Technologies Inc. 
Syndel Laboratories Ltd. 
Vancouver Island Antibodies Ltd. 

ABI Biomhnology hc. 

Dominion Biologicals Ltd. 

Ontario 

AB Bidogical Supplies Inc. 

Allelix Biochemicals 

AHelix Diagnostics Inc. 

Bwknek La!. 

Canadian Bimlinical 

Cangcnc Cap. 

Cedarlane Lab Ltd, 

Cib-Geigy Canada Ltd. 

Connaught Labs Ltd. 

Cyberfluor Ine. 

Eli Lilly Inc. 

HSC b s e z m k  Development Corporation 

Hybrisens Ltd. 

Joldon Diagnostics 

Mann Testing faixxabries 

Meiogenic R e m h  Coq. 

&tho Phmweuticd (Canada) Ltd. 

Syntex Inc. 

Waitaki International Bioscieneea 


Diagnostic Chemicds Ltd. 

POSPilot Plant Corporation 



Me&es 
John M.Andemn, Ph.D. 

, 	 Vice-President, Opcratisns 
Atlmtic Salmon Federation 
St. Andrews @louveau-Brunswick) 

N m a n  L.Arriwn, B.Sc., M.Sc., Ph.D.,P.bg. 
Anison Consulhnts 
Red Deer (Al-1 

Mom1 P.Bachynski, B.Eng., M.Sc.,Ph.D., 
F.A.B.S., F.C.A.S.I., F.R.S.C.,P.LE3.E 
President 
MPB Technologies Inc. 

Dsrval ( Q d k )  


. 	 Richard Bolrn, Ph.D. 
Dhklmp g & f i -
Centre camdien de fusion rnap6tiqs 
lnstitut Be recherche d'Hy&~-Qu6k 
Varenna (Qu6be.c) 

Douglas B. Craig, B.A.s~,R.D. 

Teacher and Instructor 

F.H. Collins Secondary School a d  
Yukon College 
Whitehorse (Yukon) 

Simon I.S.W. C q ,B.A., M.A., PhD. 
Manager 
VHDL and High-Level Capture
Bell-Nmhem Research 
Ottawa (Ontario) 

Jarnes CUU,M.A., Ph.D. 
Profcsmr 
School of Public Administration 
University of Victoria 
Victoria (Colombie-BPitannique) 

Richard M.Dillon,B.Sc, LLD. 

Principl 

Alafin ConsultantsLimited 

T m n t  (Ontario) 

MEMBRES 
du Conseil des sciences du Canada 

(en &ernbe 1989) 

Gerald'B. Dyer, B.Sc. 
Director -Ikseaxh 
Du Pont Can& Inc. 
Kingston (Ontario) 

Robert 0;Fomier,B.SC.. M.$C., P~.D.  

Associate Vice-Resident ( b s e m h )  

Balhousie University 

Halifax ( ~ o u v e l l e - h e )  


J. B m  French, B.A.Sc, M.Sc., Ph.D., 
P.R.S.C., F.R.S.A.,P.C.A.S.I. 
Pmfessor. 

Institute for Amspace Studies 

University of Toronto 

Bownsvbw (Ontario) 


hf&lt A. GbSOn, B.Sc, M.Se, PhD. 

Professorand h d sf tha: Department

W p m e n t  of Biology 

Acadi8 University 
Wd fville (~ouvelle-&asse) 

J.C. (Clay) Giisoa, B.S.A., M.Se.,Ph.D., 

F.A.LC.,LL.D. 

Pmfess~r 

Deparunsnt of Agricultural nom miss 

University of Manitoba 

Winnipeg (Manitoba) 


Gordon Gow, PhD. @on.) 

President and Chief Executive Officer 

Ontario International Corporation

Tmonto (Ontario) 


Robat 6.Guidsin, PBD. 
Prsfesseur dtulaire 
!.Awrato~ de chimgie exp&-irnent.de 
Pavilion de services 
Universid h v a l  
Qu6bec ( Q d b )  

Bernard M. Leduc, M.D.,D.WI, 
Chef de la dhectian s@ientZqwet 
direeteur ~giunal 
Wyeth-Ayerst Research -Canada 
Saint-Lament (Qu&bee) 

http:Ph.D.,P.bg
http:F.A.LC.


Gerald S,H. &k, B . k ,  R.D.,F.EI.C, 
P.C3M.H 
Prof' 
Departmat of lde&a&al Engineering
University of Alberta 
Edmonton (Alberta) 

hl0.b h @ ~ € ? ,B.Sc., MSc., B.D. 
Professor 
Ikprtmnt of Biology
University ofPrince I%ward Wnd 
Charlotletown ~le-du-~risce$doua~a) 

Frank G.Mush, B.SC.,E J . ~ . ,  m . ~ .M.E~., 

msident 
Wta CommunityCollege 
Burin (Tesre-Neuve) 

Karim W.Nasser, %B., P.&. 
Aofessor 
DepartmentsfCivilEngineering 
University of Saskatchewa 
Saskatoon (Saskatchewan) 

John A.Roth, MEW. 
EkwutiveVice-Resident 
ProductLineManagement 
NorthmTefecom Limited 
Mbissauga (Ontatio) 

Charles R.Scriver, M.D.,ER.S.C. 

Profmr Qf Pediatrics, Genetics snd 


Biofogy

McGiU University 

Director 

&Belle Laboratory forBiochemical 


Gemetics 

The MEGill University-Montread 


Childmn's Hospital R e m h  Institute 

!vfaa(Q-) 

Jennifer M.Sturgess, B,S@.,W.D+ 

Vice-President 

Medid and Scientific Affairs 

P&e-Davis, Warner-Lamkrt Inc. 

Scarborough (Ontario) 


Andrew 3. SZM~~,M.B.A.,MA,S~.,P~D., 
B h g .
Chairman 

Zarex cment 

T m t o  (Qnttuio) 


John M.WdMef, B.Sc, R.D., AR.C.S.,B.LC 

P n , f m  

Dcparunent ofBiological Sciences 

Simon F w rUniversity 

Bunlaby (Colombie-Brjtannique] 


HughRobert WynneEdwards, B.SC., MA., 
Ph.D.. D.Sc.. Q.RS.C 
Chief ExecutiveOffier 
M ~ l iEnergy Limited 
Vancsuver (Coiombie-Britannipe) 


