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Le respect des principes bioéthiques
est-il possible dans les conditions actuelles
de prestation des services génétiques
québécois de médecine prédictive associée
a la reproduction?

Chantal Bouffard,
Ph.D. CRDP

Jusqu’a date, nous disposons d’un ensemble de mesures éthiques visant 2 maintenir
la génétique humaine dans les limites de ce que nous considérons comme acceptable
socialement. Toutefois, cette solution semble peu efficace hors des cadres de la
recherche, spécialement lorsqu’il s’agit d’assurer des services de génétique médicale
respectueux de la personne et de son autonomie. Toutefois, avant d’identifier les fac-
teurs les plus susceptibles de provoquer des manquements éthiques dans le contexte
de la prestation des services de génétique prédictive associée a la reproduction, il est
primordial de comprendre le probléme a partir de son environnement socioculturel.

De prime abord, il faut considérer que les représentations sociales et culturelles
de la génétique ont joué un rdle capital dans les choix que nous avons faits en
matiere de priorités bioéthiques. Par exemple, la tendance a considérer la génétique
comme un agent de changement social dépend en grande partie des représentations
en cours en Occident (Bouffard, 2000). D’ailleurs, nos perceptions fatalistes de la
génétique (Alper, J. & J. Beckwith, 1993) ont fait en sorte que nous nous sommes
beaucoup plus intéressés aux impacts de la génétique sur la société, qu’a ceux de la
société sur la génétique. Par conséquent, de telles représentations ne prédisposent
pas A initier des travaux portant sur les conditions éthiques de la prestation des
services de génétique clinique. Elles sont trop concernées par l'avenir et elles ne
tiennent pas compte de la génétique comme d’un produit social (Brunger E &
K. Bassett, 1998 ; Martin E., 1998; Nelking, L. & M. S. Lindee, 1995).

Pourtant, ce n’est qu’en étudiant les impacts de la société sur la génétique que
nous pouvons vérifier si nos principes éthiques tiennent le coup sur le terrain. Cet
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inversement paradigmatique permet de vérifier si les orientations bioéthiques déve-
loppées pour la génétique sont applicables dans la pratique clinique. Il donne aussi
I'opportunité d’évaluer a quel point des concepts qu'on dit relever de I'ordre du
privé, comme la liberté de choix et les principes de respect de la personne et de son
autonomie, sont contraints par des facteurs sociaux et biomédicaux. De surcroit, il
met en lumiére 'imputabilité des organisations sociales et biomédicales dans ’émer-
gence des problemes éthiques relatifs a la médecine prédictive associée a la repro-
duction. Méme si nous aimons nous convaincre du contraire, les décisions relatives
a cette forme de reproduction sélective, basée sur des technologies qui prédisent les
conditions de santé d’un enfant a naitre, peuvent rarement étre prises a partir de
valeurs individuelles.

Il est irréaliste de croire que le conseiller(ére) expert ou Etat n’interviennent
pas, sous une forme ou une autre, dans les décisions personnelles. Dans notre persis-
tance 2 entretenir cette croyance, il est probable que nous survalorisions efficacité
du « choix libre et éclairé », et des principes bioéthiques en général, a garantir des
services respectueux de la personne a 'intérieur des cadres cliniques. Enfin, ce n’est
qu’en adoptant cette perspective que nous serons en mesure de passer a la question
qui nous préoccupe : le respect des principes bioéthiques est-il possible dans les
conditions actuelles de prestation des services génétiques québécois de médecine
prédictive associée a la reproduction ?

A premiere vue, le Québec offre des services de médecine prédictive associée a
la reproduction, sans se préoccuper de déterminer les cadres éthiques nécessaires a
ses applications cliniques. Néanmoins, il serait simpliste de croire que I'insouciance
ou le mépris des patient(e)s soient a l'origine de cette attitude. La professionnalité
et ’empathie des médecins généticiens, ainsi que des personnes qui assurent les ser-
vices de génétique ne sont pas a remettre en cause. Cependant, tout en tenant
compte de I'impact des représentations sur la bioéthique et de la pensée magique
entretenue autour de sa capacité de s’appliquer d'une facon universelle (Bouffard,
2003), c’est au niveau des structures organisationnelles qu’il faut rechercher les
failles. Par conséquent, toute tentative de compréhension du phénomene de respect
des principes bioéthiques en clinique doit tenir compte des contextes sociaux et ins-
titutionnels qui le sous-tendent, ainsi que des contraintes organisationnelles qui s’y
exercent.

Dans les limites de ma participation a ce collectif, il est impossible d’examiner
d’'une facon exhaustive et approfondie tous les facteurs organisationnels sociaux
et biomédicaux susceptibles de créer des problemes éthiques dans ce type de pra-
tique clinique. Il est aussi impensable de prendre en considération tous les principes
bioéthiques mis en jeu. Toutefois, les résultats que je présente, et qui s’appuient sur
plus de sept années de recherches ethnographiques multisites dans le milieu de la
génétique médicale québécoise!, révelent que les principes de respect de la personne,

1. Recherche menée entre 1996 et 2003, dans trois laboratoires et quatre cliniques de génétique
médicale associés aux hopitaux universitaires du Québec, ainsi que dans un laboratoire de génétique et
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de consentement libre et éclairé, de non-malfaisance, ainsi que d’équité, sont diffi-
cilement applicables dans les conditions actuelles d’organisation des services de
génétique au Québec. D’autant plus que I'inadéquation de la formation de certains
des professionnels de la santé et 'insuffisance des connaissances des patient(e)s
exacerbent la situation. Enfin, le conseil génétique souffre d’une organisation
défaillante et ses ressources professionnel(le)s sont mal utilisées.

Ces quelques aspects d'un probléme plus vaste suffiront a nous faire réaliser que
tout n’est pas mis en ceuvre pour que les individus prennent des décisions aussi graves
dans des conditions qui favorisent le respect de la personne et I'expression de son
autonomie. Nous verrons aussi que les effets négatifs provoqués par les conditions
de prestation des services génétiques sur les patient(e)s ne sont pas pris en compte.
Cette insouciance s’appuie sur deux présupposée : la confiance que nous avons
en notre systéme de santé et la croyance que le conseil génétique systématique, la
non-directivité des intervenant(e)s, les codes déontologiques des professionnels
de la santé et le libre choix des patient(e)s suffisent a assurer une pratique éthique
de la médecine génétique associée a la reproduction. Toutefois, en priorisant I’étude
des impacts de la génétique sur la société, nous minimisons les impacts de la société
sur la génétique. Ainsi, nous cautionnons des agissements qui enfreignent plu-
sieurs des principes éthiques fondamentaux, énoncés pour se garder des méfaits de
la génétique.

Dans les pages qui suivent, je donnerai d’abord un apergu de I'influence qu'ont
eu les représentations de la génétique sur les orientations bioéthiques en matiere de
médecine prédictive et reproductive. En deuxiéme partie, a partir des impacts de
la société sur la génétique, je dresserai un tableau des principales contraintes orga-
nisationnelles sociales et biomédicales qui pesent sur les conditions de prestation des
services de génétique. Ensuite, 'analyse des facteurs d’assimilation et de transmis-
sion des connaissances génétiques qu’on retrouve dans les deux catégories de
contraintes organisationnelles fera I'objet d’une troisieéme partie. Les conditions de
pratique les plus susceptibles de générer des problémes bioéthiques y seront aussi
identifiées. Dans la quatrieéme partie, j’aborderai d’une facon plus spécifique les prin-
cipes éthiques les plus difficiles a respecter dans les conditions actuelles de prestation
des services de génétique prédictive. Enfin, avant de conclure, dans la cinquieme
partie nous trouverons quelques pistes de solutions et une discussion sur 'ensemble
de la situation.

de reproduction animale. En plus de ma présence sur le terrain, j'ai pu assister 2 103 cas cliniques.
Soixante et onze entrevues formelles m’ont été accordées dans cing hopitaux et quatre laboratoires uni-
versitaires, ainsi que dans une clinique privée. Les données ont été principalement recueillies au moyen
de P'observation participante, d’entrevues semi-dirigées et de discussions informelles.
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|. 'IMPACT DE LA GENETIQUE SUR LA SOCIETE
ET LES CHOIX BIOETHIQUES

Les problemes de respect des principes éthiques en clinique de génétique prédictive
ne sont pas apparus spontanément. Ils émergent des contextes socioculturels spé-
cifiques qui leur ont permis de se développer et d’intégrer les systemes dans lesquels
on les retrouve. Comme la médecine prédictive associée a la reproduction offre la
possibilité de donner ou non acces a la vie et au statut d’humain, a partir de criteres
qui relévent 2 la fois de la culture, de la science et de la médecine, beaucoup de
personnes la percoivent comme une menace. Dans cette perspective, I'intégrité
de l'espece, la cohésion des organisations sociales et le respect de certains groupes
d’individus sont mis en péril. Par conséquent, comme tout ce qui associe génétique
et reproduction, ce secteur biomédical est considéré comme un puissant vecteur de
transformations sociales, et donc, comme un phénoméne dangereux.

Depuis les années soixante-dix, la prégnance des conceptions alarmistes de la
génétique nous a fait ressentir 'urgence de nous prémunir contre les effets pervers et
dévastateurs des manipulations génétiques, de I'eugénisme et de diverses formes de
discrimination (Gavarini, 1990; Nelkin & Lindee, 1995 Sfez, 1995 ; Shakespeare,
1994, 1995; Suleiman, 1994). Cette situation a été exacerbée et entretenue par des
personnages publics et scientifiques qui n’ont pas résisté a I'attrait de patauger dans
la science-fiction ou de se transformer en prophétes. D’un point de vue bioéthique,
on peut constater que la puissance de I'imaginaire a orienté les débats éthiques en les
limitant aux impacts de la génétique sur la société et au contrdle des dérives du génie
génétique. Par conséquent, si on tient compte du « bouillon de culture » dans lequel
nos stratégies éthiques se sont développées, nous pouvons comprendre pourquoi
nous avons accordé plus d'importance a la recherche et au développement qu’a la
pratique clinique.

Outre les représentations relevant de I'imaginaire religieux et de I'imaginaire
fictif (Bouffard, 2000) le plus souvent en référence au Meilleur des mondes (Huxley,
1939), il ne faut pas passer sous silence 'influence des représentations économiques
en cours dans les sociétés occidentales. Par exemple, méme si les scientifiques ont
amorcé eux-mémes les débats sur la question génétique lors de la conférence d’Asi-
lomar? en 1975 (Coulter, 2000), et que la protection de I'individu est a I'origine de
la bioéthique (Durand, 1999) il n’en demeure pas moins que les cadres éthiques pour
la génétique ont été élaborés dans un contexte ou les biotechnologies qui en déri-
vent génerent prestige et profits. Comme ces avantages sont directement reliés a la
recherche, au développement et a I'industrie, I'investissement fait en bioéthique et

2. En 1975, les scientifiques tenaient a Asilomar une conférence o ils exprimaient leurs inquié-
tudes face aux nouveaux instruments de connaissances qu'ils développaient en génétique. Cette confé-
rence, largement ouverte au public, a été I'un des événements qui a le plus contribué a Pouverture des
débats sur la question.
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le support international dont elle jouit visent non seulement a assurer la protection
des sujets de recherche, mais aussi la pérennité d’une extraordinaire source de béné-
fices. Cependant, le récent développement de la génétique prédictive clinique peut
aussi justifier le fait que la bioéthique se soit beaucoup penchée sur les impacts futurs
de la génétique sur la société.

Malgré tout, ces contextes socioculturels ont permis d’instituer des conduites
scientifiques et médicales visant le respect de la personne et de son intégrité phy-
sique et morale. Cependant, congues pour éviter les manipulations génétiques de
l’étre humain, eugénisme d’Etat, ainsi que I'exploitation et la discrimination des
personnes malades ou potentiellement malades ou handicapées, les lignes directrices
qui encadrent la génétique ont aussi été élaborées pour s’assurer que le développe-
ment de la recherche ne soit pas remis en questions pour des raisons de manque-
ments a 'éthique.

En limitant nos préoccupations aux impacts de la génétique sur la société, nous
avons priorisés la recherche et le développement en matiere de bioéthique et favo-
risé un déploiement de la génétique ot la recherche et la clinique ne font pas I'objet
d’une méme considération. Ce faisant, nous réduisons I'importance d’élaborer des
régles éthiques particulieres a la clinique. La disparité entre les moyens financiers
investis en recherche et ceux qui le sont en clinique, supporte 'idée que la génétique
doit demeurer une source de profits plutot que de débits. Quoique certaines bio-
technologies soient transférées en clinique, elle engloutit plus de ressources finan-
cieres qu’elle n’en produit et ce, aussi longtemps que des moyens thérapeutiques effi-
caces ne seront pas commercialisés. Dans le méme esprit, peu de ressources sont
consacrées pour les questions bioéthiques.

Force est de constater que notre approche de la génétique, par le biais de ses
impacts sur la société, est insuffisante. Elle contribue aussi & occulter les problemes
éthiques rencontrés en clinique. Devant des niveaux d’intéréts aussi éloignés
des raisons d’étre de la clinique, en m’intéressant a I'impact de la société sur la
génétique, c’est-a-dire, a I'influence plus structurante de 'environnement social et
institutionnel sur les pratiques cliniques et les processus décisionnels patient(e)s, j’ai
été amenée a me demander si le travail éthique effectué jusqu’a aujourd’hui pouvait
suffire 2 :

1) Assurer le respect des personnes qui utilisent les services de diagnostic
prénatal.

2) Permettre de les rendre aptes a prendre les décisions les plus éclairées
possible.

3) Minimiser 'induction d’événements qui causeraient plus de souffrances que
de bienfaits dans des situations déja dramatiques.
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[I. 'IMPACT LA SOCIETE SUR LA GENETIQUE
ET LES PROBLEMES BIOETHIQUES

Dans une perspective qui se soucie principalement des impacts de la génétique sur
la société, tres peu de stratégies éthiques ont été mises en place pour encadrer la
pratique clinique de la génétique. Les mesures éthiques actuelles, qui s’adressent
principalement aux chercheur(e)s, conviennent parfaitement a 'univers protégé
et circonscrit de la recherche. Cependant, dans un milieu ouvert comme celui de la
clinique, les contraintes socioculturelles imposées 2 travers I'organisation des insti-
tutions sociales et biomédicales peuvent jouer considérablement sur les conditions
éthiques de la pratique médicale. Dans cet univers d’influence, nous allons retenir
deux catégories de contraintes : les contraintes organisationnelles sociales (A) et les
contraintes organisationnelles biomédicales (B).

A. LES CONTRAINTES ORGANISATIONNELLES SOCIALES

Dans la catégorie des contraintes organisationnelles sociales, certains facteurs
viennent remettre en question l’exercice d'un choix réellement libre et éclairé a
partir de connaissances génétiques, ainsi que le respect de la personne et de son auto-
nomie. Comme on retrouve ces facteurs au sein de plusieurs secteurs institutionna-
lisés, comme la famille, la religion, I'Etat, le travail, la jurisprudence et I'enseigne-
ment, considérant les représentations qui les supportent, il serait utopique d’espérer
apporter des changements a court ou moyen termes. Cependant, I’étude des
contraintes organisationnelles sociales empéche le retranchement derrieres les
bonnes intentions bioéthiques qui peuvent masquer une réalité fort différente.
Parmi les principaux facteurs organisationnels sociaux qui risquent de générer
des manquements éthiques (figure 1), ’absence de support pour les parents qui choi-
sissent de laisser naitre un enfant diagnostiqué gravement malade ou handicapé,
vient en téte de liste. Il est suivi par le constat de fragilité d’une institution familiale

FIGURE I : CONTRAINTES ORGANISATIONNELLES SOCIALES

e Absence de support aux parents d’enfants malades

o Fragilité de I'institution familiale nucléaire

e Absence de role social pour les personnes déficientes ou handicapées
e Rejet des déficiences intellectuelles

e Survalorisation de la productivité et de la consommation

e Organisation du travail séparée de la vie privée

¢ Inadéquation des connaissances
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basée sur les ressources limitées de la famille nucléaire. De plus, 'absence de role
social pour les personnes déficientes, lourdement handicapées ou non autonomes,
ainsi que le rejet des déficiences intellectuelles, pesent lourd sur les décisions sélec-
tives prénatales.

Si les patient(e)s désirent garder I’enfant, ils auront a surmonter plusieurs
obstacles de nature sociale. Par exemple, ils devront faire face a ’absence de struc-
ture d’aide aux familles et aux personnes non autonomes et pourront rarement
compter sur la famille et les amis. De plus, il y a peu de services de garde pour les
enfants déficients ou gravement malades ou handicapés et, une fois 'enfant devenu
adulte, il devient difficile de I'intégrer 2 un groupe ou a une activité réguliere dans
la communauté.

En revenant a la figure I, la survalorisation de la productivité et la surconsom-
mation ne sont pas étrangeres au fait que ces situations perdurent, surtout dans un
contexte ou |'organisation du travail ne tient pas compte de la vie familiale. Enfin,
I'inadéquation des connaissances biologiques, médicales et génétiques au sein de la
population, nuit a 'exercice d’un choix éclairé basé sur I'autonomie.

Tous ces facteurs orientent les décisions prises en médecine prédictive vers
I'avortement. Par exemple, beaucoup de parents préféreraient poursuivre la grossesse
d’un enfant qu'ils attendent, méme si celui-ci est atteint du syndrome de Down.
Cependant, I'obligation de quitter le marché du travail pour s’occuper de I'enfant
(situation spécifique aux femmes), I'abandon de celles-ci par leurs conjoints et
'incertitude face au sort réservé a I'enfant a la mort des parents, sont des raisons
beaucoup plus déterminantes pour décider d’un avortement sélectif que le désir de
I'enfant parfait. U'isolement social, 'absence des réseaux d’entraide, le sentiment
d’abandon vécu par les autres enfants de la famille et la peur du rejet de 'enfant
atteint viennent s’ajouter a cette liste peu encourageante. Dans un environnement
socioculturel semblable, peut-on encore parler de liberté de choix ? Ne sommes-nous
pas devant un exemple frappant de I'impact qu’a la société sur la génétique ? Quand
'organisation sociale défavorise la venue au monde d’un enfant gravement malade
ou handicapé et que le systéme fait en sorte qu’elle signifie presque toujours une
dégradation de la qualité de vie des parents, peut-on encore parler de respect de la
personne !

Malgré nos bonnes intentions, nous ne pouvons continuer a affirmer que le
conseil génétique non directif suffit 2 garantir des pratiques éthiques. Dans les condi-
tions actuelles, il masque notre refus de réaliser que nous pratiquons une forme
d’eugénisme libéral ou privé3 (Boukhari & Otchet, 1999 ; Hottois & Missa, 2001),

qu’on dit basée sur I'individualisme, mais qui en fait est contrainte par le contexte

3. Certains activistes parlent d’eugénisme de « convenance » parce que pratiqué sur la base de
désirs personnels. En Occident on utilise aussi les termes d’eugénisme « libéral » ou d’eugénisme
« démocratique » pour marquer la différence entre la sélection individuelle des enfants & naitre et la
sélection faite par I'Etat ou la collectivité.
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social. En prenant 'apparence du libre choix, les forces sociales exercent des pres-
sions non négligeables sur les désirs individuels. D’un point de vue bioéthique, au
lieu de créer des concepts qui tranquillisent la conscience, il faudrait accepter que,
compte tenu du développement génétique, 'eugénisme puisse prendre divers visages
et déterminer les formes d’eugénisme qui nous sont intolérables. Enfin, aux facteurs
organisationnels sociaux, s’ajoutent les facteurs institutionnels biomédicaux qui ont
aussi beaucoup d’incidence sur les conditions de pratique en clinique de génétique
prédictive associée 2 la reproduction.

B. LES CONTRAINTES ORGANISATIONNELLES BIOMEDICALES

Si on se propose d’effectuer des changements a court et 2 moyen termes, il semble
plus réaliste de modifier les facteurs organisationnels biomédicaux, parce qu'on les
retrouve au sein d’'une seule institution (quoique au Québec, les services de santé
dépendent de IEtat) et que les représentations qui les gouvernent sont moins
anciennes que celles qu’on retrouve dans la catégorie précédente. D’un point de vue
pragmatique, ils sont trés intéressants.

Comme le montre la figure 1, les manques de ressources financiéres et humaines
sont deux des principaux facteurs de contraintes qui exercent leurs influences sur les
pratiques génétiques et sur les processus décisionnels des patient(e)s. Les ressources
financieres investies en clinique sont insuffisantes pour permettre d’offrir des ser-
vices de génétique complets, aptes a résoudre les problémes inhérents a ce type de
pratique. Par conséquent, le support de psychologues, de travailleur(se)s sociaux,
de conseiller(ere)s en génétique, de diététicien(ne)s et d’autres professionnels de la
santé peuvent rarement étre intégrés d’une fagon systématique aux services de géné-
tique. Si on considere la gravité des décisions a prendre, dans le contexte de la méde-
cine prédictive associée 2 la reproduction, un choix institutionnel semblable ne peut
que porter préjudice aux patient(e)s.

FIGURE II : CONTRAINTES ORGANISATIONNELLES BIOMEDICALES

e Ressources financiéres

¢ Ressources humaines

———> Pénurie de personnel

—— > Inadéquation des connaissances

—— > Pertinence de la formation
———> Qualité des connaissances
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De surcroit, le manque de ressources matérielles des laboratoires ralentit consi-
dérablement la sortie des résultats. S’il manque des microscopes ou si la technologie
est vétuste, on analyse moins de cas a la fois et ce, moins rapidement. Alors, quand
il s’agit de décider si on doit avoir recours ou non a un avortement pour un enfant
désiré au départ, plus les parents disposent de temps pour réfléchir entre "annonce
du diagnostic et la possibilité d’'un avortement, mieux ils peuvent accuser le choc.
De plus, méme si I'avortement d’'un embryon n’est jamais agréable, des résultats
rapides permettent d’éviter un foeticide. La longueur des délais fait une différence
considérable dans le niveau de souffrance, de remords et d’anxiété ressentis par les
parents. Les souffrances additionnelles occasionnées par 'obtention d’un diagnostic
tardif nous éloignent de nos objectifs de non-malfaisance.

La liste des lacunes causées par le manque d’investissement est longue. Quoique
les problémes engendrés par cette situation influent considérablement sur les condi-
tions éthiques de prestation des services, comme le sujet déborde du cadre de notre
problématique nous ne I'abordons pas ici. Alors, mises a part les considérations
d’ordre économique, au premier plan des facteurs nuisibles a la prestation éthique
des services médicaux prédictifs relatifs a la reproduction, nous retrouvons les pro-
blémes de ressources humaines. La pénurie de personnel formé spécifiquement pour
la génétique clinique ou de laboratoire s’avére une des faiblesses majeures du sys-
teme. Cette déficience est due a I'inadéquation des connaissances de ces profession-
nel(le)s face aux nouvelles exigences des pratiques génétiques.

Par conséquent, j’ai choisi I'inadéquation des connaissances pour illustrer les
problémes de manquement a I’éthique dans la prestation des services de génétique
prédictive. D’abord, elle est commune aux deux catégories de contraintes organi-
sationnelles et ensuite, elle est riche en exemples vérifiables sur le terrain. Qu'il
s'agisse de l'influence qu’exercent les médecins sur les processus décisionnels des
patient(e)s, des lacunes dans la formation des médecins, des conditions d’initiation
au conseil génétique ou du choix des professionnel(le)s qui le prodiguent, les pro-
blémes relatifs aux connaissances ont tous des répercussions sur les conditions
éthiques de la pratique.

lIl. 'INADEQUATION DES CONNAISSANCES

Les problémes reliés aux phénomenes de transmission et d’assimilation des connais-
sances sont nombreux en génétique. De la recherche a la clinique, on les retrouve
a tous les niveaux. Toutefois, nous nous intéresserons plus particulierement : aux
conditions de référence des patient(e)s en génétique (A), au conseil génétique (B)
et a l'organisation du conseil génétique (C).
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A. LES CONDITIONS DE REFERENCE DES PATIENT(E)S

Parce qu’elle ne s’adresse plus seulement 4 un nombre restreint de personnes
atteintes ou porteuses de maladies rares, la clinique de génétique prédictive peut étre
percue comme une pratique récente, méme si elle existe depuis plusieurs années.
Avec I'augmentation des possibilités de diagnostic prénatal et la multitude des tech-
niques et des tests diagnostics et prédictifs qui sont offerts aujourd’hui, un plus grand
nombre de personnes vient consulter en génétique médicale pour la premiere fois.
Cette relative nouveauté pose des problémes au niveau des conditions dans les-
quelles les patient(e)s se retrouvent en génétique. La plupart des gens sont référés
par leur médecin de famille, leur obstétricien, ou tout autre spécialiste sans préavis
et sans y étre préparés, a la suite d'une grossesse difficile, d’une indication d’Age
maternel avancé, d’'une échographie anormale ou parce que le médecin de famille ou
I'obstétricien se rend compte qu'il pourrait y avoir des risques de transmission de
maladies génétiques. Si la femme est enceinte, tout se déroule trés rapidement.

B. LE CONSEIL GENETIQUE

La premiére rencontre avec le généticien médical débute avec le conseil génétique.
Ce dernier, défini comme un processus de transmission d’informations scientifiques
et médicales variées, en est aussi un d’appropriation des connaissances génétiques.
Toutefois, 'articulation entre les éléments de ce processus s’avére extrémement
délicate sur les plans cognitif et affectif. Elle dépend des contextes de référence au
service de génétique, mais aussi de la complexité des informations a transmettre et
de la gravité des conséquences que les décisions prises en génétique auront sur la
grossesse, ainsi que sur la vie reproductive familiale et individuelle. Trois étapes du
conseil génétique sont particulierement susceptibles de provoquer des manquements
a l'éthique : le recueil des informations relevant de 'histoire familiale (1), '’évalua-
tion du risque statistique (2) et les processus de prise de décision (3).

1. Le recueil des informations

Dans un contexte ol les patient(e)s arrivent en génétique, sans savoir 2 quoi s'at-
tendre et sans étre préparés aux questions qui vont leur étre posées, on observe trois
difficultés majeures : faire le lien entre la famille et la reproduction (a), associer bio-
logiquement le pere et I'enfant (b) et concevoir que certains facteurs pathologiques
sont héréditaires (c).

a. La conception du lien entre la famille et la reproduction
D’emblée, il est tres difficile pour les patient(e)s d’associer leurs familles avec le
bagage génétique de I'enfant qu'ils attendent. La plupart des gens qui font I'expé-
rience du conseil génétique pour la premiere fois en vue d'un diagnostic prénatal,
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ignore qu’on va leur poser des questions sur la santé des membres de leur famille.
Ainsi, ils ne comprennent pas ce que ces derniers ont a voir avec leur projet d’en-
fant, ni pourquoi ils sont impliquées dans le calcul des risques pour le foetus*.

Par exemple, lorsque le généticien demande si le pere et la mere de la patiente
sont en bonne santé, les patient(e)s sont un peu étonnés. Lorsque les mémes ques-
tions sont posées a propos de ses fréres, sceurs, oncles, tantes, grands-parents mater-
nels et paternels, ils sont vraiment surpris. Cependant, ils sont stupéfaits lorsque
le généticien poursuit avec I'histoire familiale du pere : « Qu’est-ce que ma sceur a
a faire 1a-dedans? C’est pour le bébé qu’on vient ici! » (Luc, employé de la fonc-
tion publique : notes de terrain) (Bouffard, 2002 : 201). Dans un contexte ol nous
partageons 50 % de nos génes avec nos fréres et sceurs et 25 % avec nos oncles et nos
tantes, personne ne les a informés que les maladies familiales sont d’'une importance
capitale pour déterminer les risques qu’a 'enfant d’étre atteint d’une pathologie par-
ticuliere. Leffet de surprise se poursuit lorsqu’on aborde le role biologique du pere.

b. La conception du lien entre le pére et I'enfant
Les gens éprouvent de la difficulté & concevoir le lien biologique qui existe entre le
pere et 'enfant. Pourtant, la relation meére-fcetus s’inscrit comme un lien manifeste
et naturel qui n’est jamais remis en question, alors méme que le lien pére-feetus ne
parait pas significatif. Il semble qu’on ne donne un sens au pere que lors de la concep-
tion et lorsque enfant est né. Parfois, il n’est méme pas pris en compte. Etre pere
semble davantage un fait de société qu’un fait de nature. Par exemple, certains
patient(e)s ne réalisent pas que le pere a d’autres liens avec le foetus que celui de
'avoir congu. Quand le généticien demande aux peres des informations sur leur his-
toire familiale, certains hommes sont surpris de leur implication dans la santé de
I'enfant au stade de la grossesse. Dans leurs conceptions de la reproduction, comme
la femme est enceinte c’est elle qui vient consulter. Leur rdle se limite au support
moral qu'ils apportent a leurs conjointes.

Quoique le contexte soit différent, une attitude similaire se rencontre chez les
meres célibataires qui, la plupart du temps, démontrent de la réticence a parler du
pere. Aux questions qui réferent a ce dernier, elles répondent spontanément : « Il n’y
a pas de pere » (Notes de terrain) (Bouffard, 2002 : 199). Ces femmes ne réalisent
pas que des liens biologiques existent entre le foetus et le pere. Il faut vraiment
qu’elles soient convaincues du bien-fondé de la question pour qu’elles en parlent.
Plusieurs d’entre elles ne savent rien de la famille, de la santé, ni méme de I’Age du
pere. Cependant, les personnes qui reconnaissent I'importance sociale du pere peu-
vent aussi 'écarter de son role biologique.

Cette situation souléve des questions intéressantes sur la prégnance des repré-
sentations des roles des peres et des meres dans la reproduction et dans la filiation de

4. Les personnes qui viennent pour le conseil génétique préconceptionnel sont déja au courant
qu’elles risquent de transmettre une maladie, le plus souvent héréditaire, donc elles sont plus au cou-
rant des processus familiaux de transmission ou du moins, elles s’attendent a en entendre parler.
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I’enfant. Tout spécialement quand les nouvelles normes médicales que nous sommes
en train d’établir vont tenir compte de la filiation génétique. Une fois que les liens
génétiques entre la famille et la reproduction sont établis et que les patient(e)s se
sont appropriés une part des connaissances génétiques, il n’est pas plus facile de faire
le lien entre les pathologies et ’hérédité.

c. La conception du lien entre les pathologies et I’hérédité
Comme la plupart des patient(e)s ne font pas spontanément ’association entre la
santé de 'enfant et les pathologies de la parenté et comme ils n’étaient pas informés
qu'ils devaient connaitre les maladies et les handicaps de leurs familles respectives
avant la rencontre en génétique, on peut comprendre que lorsque le généticien leur
demande de les identifier, ils soient pris au dépourvu. De plus, les liens que font les
patient(e)s entre les maladies et leurs causes n’ont rien d’héréditaire. Certaines
maladies leur apparaissent comme des fatalités et d’autres sont percues comme des
phénomenes d’usure naturels et inexorables. Elles peuvent aussi étre comprises
comme des effets psychosomatiques dus a des expériences particulierement difficiles.
Les diverses représentations du cancer qui suivent, illustrent combien les représen-
tations des facteurs pathologiques sont éloignées de la génétique.

D’une part, le cancer peut étre représenté comme un malheur qui survient d’'une
facon inexplicable. Les patient(e)s identifient la maladie comme un « cancer géné-
ralisé ». IIs ne savent pas qu'un cancer spécifique est a I'origine de cette générali-
sation et ils n’ont aucune idée des types de cancers qui ont tué leurs apparentés.
D’autre part, le cancer du poumon chez une personne 4gée va étre associé a une
conséquence du vieillissement. Le lien avec la cigarette n’est pas facile a faire. On
I’élimine parce que la personne a fumé toute sa vie et qu’elle est morte agée : « Il faut
bien mourir de quelque chose ». Enfin, plusieurs patient(e)s écartent le cancer des
facteurs héréditaires parce qu'ils croient qu'il a été provoqué par un choc émotif :
« Mon oncle est mort du cancer, mais c’est parce que sa femme |'a laissé. Aussitdt
qu'il a su qu’elle était partie avec un autre, son cancer s’est déclaré. Avant, il n’avait
jamais été malade » (Un patient : notes de terrain) (Bouffard : 2002 : 203). Comme
on peut le voir, les représentations génétiques ne font pas encore partie du savoir
populaire.

En plus de vivre des événements éprouvants, les patient(e)s sont soumis au
stress d’assimiler dans un temps record des nouvelles connaissances appartenant a
des univers de représentations qui leur sont étrangers. Pourtant, ils ne sont pas au
bout de leurs peines, parce que Iévaluation du risque d’atteinte de leur enfant est
aussi faite a partir de représentations peu usuelles dans la vie de tous les jours.

2. L’évaluation du risque statistique
La principale source de difficulté demeure la compréhension du risque statistique.

Les probabilités sont des concepts abstraits difficiles a saisir. De plus, 'implication
personnelle, le désir et 'émotion viennent toujours en modifier I'interprétation.
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Pourtant, I’évaluation que les patient(e)s feront du risque, orientera des décisions
comme : ne pas avoir d’enfants, demander un diagnostic prénatal, procéder a une
fécondation in vitro en vue d’un diagnostic préimplantatoire, utiliser les gameétes
d’autres personnes ou adopter un enfant. Toutefois, cette évaluation sera principale-
ment basée sur la conception que les patient(e)s se font du risque, ou simplement par
sa négation.

a. Les conceptions du risque statistique
Sans formation spécifique, la conception du risque est modulée par des facteurs qui
n’ont rien a voir avec la rationalité. Le plus souvent, elle est basée sur I’évaluation
des chances personnelles plutdt que sur des concepts mathématiques. De plus, méme
si les probabilités ne sont pas les mémes, 'avénement d’un événement heureux
semble plus vraisemblable que la venue d’un malheur. Beaucoup de patient(e)s
croient plus facilement en leur chance de gagner a la loterie, méme si les probabi-
lités ne sont que de une sur des millions, qu’au risque que leur enfant ait une pro-
babilité de 1 sur 140 d’étre gravement malade ou handicapé. Méme lorsque les
patient(e)s sont a I'aise avec les statistiques, I’émotion, les désirs, les expériences per-
sonnelles et I'image qu’ils ont d’eux-mémes influent sur la compréhension du risque.
Néanmoins, les facteurs cognitifs sont aussi d’une grande importance :
« La perception du risque est trés personnelle et en général cette perception est fausse
chez les gens qui n’ont pas beaucoup de scolarité. Tu leur dis : “Votre enfant a 1 chance
sur 100 d’étre mongol” [...] Mais pour eux, 1 sur 100, ¢a ne correspond a rien. Ce n’est
pas évident de leur dire : “Bon, si vous avez 100 enfants, vous allez avoir le risque que
1 sur les 100 ait ¢a”. Tu essaies de leur expliquer de toutes les maniéres, mais il faut que
tu les rameénes a pile ou face. Les gens pensent que si tu as face une premiere fois, apres
¢a, C’est certain que tu vas avoir pile. [ls ne comprennent pas que ces deux événements
ne sont pas reliés, qu'ils sont totalement indépendants. [...] La ils disent : “Je pense qu’'on
va pas y aller pour 'amniocentese. [...] J’ai 3 enfants et ils sont tous normaux”. Sauf
qu’ils ne se rendent pas compte que chaque événement est individuel » (Un médecin
généticien : entrevue) (Bouffard : 2002 : 232).

b. La négation du risque
Indépendamment des connaissances et des classes sociales, certaines personnes
refusent 'idée méme du risque. Par exemple, France, référée par son médecin de
famille pour une indication d’Age maternel avancé (35 ans), ne pouvait méme pas
envisager la possibilité d’avoir un enfant anormal. Quand le généticien lui a dit
qu’elle avait une probabilité de 1/428 de mettre au monde un enfant trisomique,
elle a répondu : « C'est complétement inutile de faire une amniocentése parce que
mon bébé est correct! » (France, policiere : notes de terrain) (Bouffard : 2002 : 234).
Le généticien lui a demandé ce qui I’en rendait si certaine : « Ces tests-1a, ce n’est
pas pour moi, le bébé est correct. Le pere et moi on est en santé et le bébé est cor-
rect » (France, policiére : notes de terrain) (Bouffard : 2002 : 234). Le généticien lui
a rappelé que la trisomie n’avait rien a voir avec la santé mais plutot avec I'age des
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ovules et sa réaction fut de dire : « Ce n’est pas grave, c’est impossible que j’aie un
bébé trisomique! » (France, policiére : notes de terrain) (Bouffard : 2002 : 234).
Malgré le calme du généticien, France est partie fAichée et insultée en refusant I'am-
niocentese.

Pour certaines personnes, il est hors de question de considérer ce type de risque
parce qu’elles interprétent la naissance d’un enfant normal comme la preuve sociale
de leurs capacités physiques et de leurs facultés intellectuelles. Par conséquent, la
naissance d’'un enfant anormal représente un échec personnel. Quoique ce senti-
ment peut &tre temporaire. Carole, une femme médecin qui a accouché d’un enfant
trisomique, qu’elle et son mari ont profondément aimé, m’a raconté que lorsqu’ils
ont su que leur enfant souffrait du syndrome de Down, ils en ont été grandement
blessés :

« Nous, des professionnels, on s’attend a ce que nos enfants soient trés intelligents et

qu'ils réussissent brillamment dans la vie. On a tendance a ne pas comprendre pourquoi

on a donné naissance a un enfant déficient intellectuellement. Mais ensuite I'orgueil
diminue et on 'aime comme on aimerait n’'importe quel enfant » (Carole, médecin :

notes de terrain). (Bouffard : 2002 : 234).

Les cas comme celui de France sont rares et la peur de I'échec est plus fréquente.
Cependant, la négation du risque peut aussi s’appuyer sur un sentiment intuitif per-
mettant de confirmer la normalité de 'enfant. Les femmes qui adoptent cette posi-
tion acceptent 'amniocentése uniquement pour rassurer leurs conjoints : « Cet
enfant-1a est normal, j’en ai eu quatre avec mon mari et ils sont tous normaux. C’est
mon mari qui veut que j’aie I'amniocentese. Moi je le sais bien qu’il est normal, mais
lui il aime mieux étre rassuré » (Huguette, fonction publique : notes de terrain)
(Bouffard : 2002 : 235). Comme les anomalies sont rares, la plupart des femmes res-
sortent sans séquelles d’'une telle attitude. Cependant, ce dénie peut causer des pro-
blemes plus graves. D’apres le généticien qui a rencontré Huguette, le test révélait
des anomalies chromosomiques majeures. « Cette femme s’est effondrée, en aucun
temps elle ne s'était préparée a ca. C’était dramatique. Elle était contre 'avortement,
mais elle voulait 'amniocentése pour son mari. Jamais elle n’avait voulu penser aux
conséquences » (Un médecin généticien : notes de terrain) (Bouffard : 2002 : 235).

Nous venons de voir I'importance capitale qu’ont les nouvelles connaissances
et la compréhension du risque statistique dans un secteur médical comme celui de la
génétique prédictive associée a la reproduction. Cependant, I’étape subséquente
n’est pas moins complexe.

3. Les processus de prise de décision

Comme nous venons de le voir, la prise de décision en génétique de la reproduction
n’a rien d’'un acte purement scientifique, résultant d’'une analyse faite a partir des
connaissances acquises lors du conseil génétique. Elle est aussi basée sur des valeurs
morales ainsi que sur des conceptions et des conditions de vie personnelles ou fami-
liales. C’est un processus dont la séquence débute a la divulgation des risques et se
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termine 2 I'annonce du diagnostic, ou par le refus d’étre testé ou diagnostiqué. Les
décisions qui en découlent vont avoir des répercussions sur la grossesse et sur la vie
reproductive. Il est un élément névralgique en médecine prédictive. Malgré I'inten-
tion de respecter une neutralité toute professionnelle et de transférer des connais-
sances strictement médicales, une multitude de facteurs interferent sur les décisions
prises par les patient(e)s. Ici, nous regarderons avec plus d’attention I'impact de la
responsabilité pathogene et du conseil génétique non directif.

a. La responsabilité pathogene
Qu'il se situe au niveau de I'individu, des couples ou des familles, le fardeau de la
responsabilité pathogene est au coeur des processus décisionnels. A Péchelle de
'individu, beaucoup de personnes croient qu'une bonne conduite et des compor-
tements moraux sont garants de I'immunité d’'un enfant contre les maladies géné-
tiques ou chromosomiques. Malgré les connaissances qu’ils viennent d’acquérir, les
patient(e)s interprétent un diagnostic prénatal de maladie génétique ou d’accidents
chromosomique comme une punition, ou comme la conséquence de la transgression
d’un interdit religieux, moral, social ou familial. Linfidélité revient assez souvent
comme facteur pathogene.

Cette représentation de la cause de la maladie fait en sorte que les patient(e)s
se sentent coupables et qu'ils s’attribuent la responsabilité pathogene : « Ce qui
arrive c’est de ma faute ¢a c’est garanti! » (Une patiente : notes de terrain) (Bouf-
fard : 2002 : 239). Un diagnostic de maladie génétique ou de malformation équivaut
a un chatiment ou une punition. Cependant, ce qui est encore plus difficile a vivre,
c’est qu’on croit qu'il dévoile 'existence d’'une faute cachée. Avec la génétique, les
facteurs étiologiques sont endogénes. Ainsi, contrairement aux autres maladies, lors-
qu’un état de porteur est établi, I'individu ne peut pas rejeter la faute sur les autres.
Le mal part de soi pour se répandre le plus souvent aux personnes qu'on aime. C’est
ce qui rend les maladies génétiques si particulieres.

Les choses se compliquent quand la responsabilité pese sur le couple. La capa-
cité d’endosser la responsabilité de devenir 1’élément pathogéne devient plus dif-
ficile lorsqu’un seul des membres du couple est atteint ou porteur d’une mutation
génétique. De plus, I'événement concerne toute sa famille : celle qu'il a et celle qu'il
désire avoir. Parfois, cette responsabilité est tellement difficile & supporter que pour
certaines maladies monogéniques, des couples décident de ne pas avoir d’enfants
pour ne pas savoir qui, de I’'homme ou de la femme, est porteur :

« Apres ma fausse-couche, on a su que I'enfant avait une maladie génétique et que mon

mari ou moi devait étre porteur. I fallait faire des tests pour le savoir. Mon « chum » ne

veut pas qu'on essaie d’avoir d’autres enfants. Je ne pousse pas, parce que si c’est moi
j’aurai peur qu’il divorce pour ¢a un jour et si c’est lui, il a aussi peur que je divorce. On

a peur de se servir de ¢a quand on sera faché I'un contre "autre. Mais dans le fond, moi

ca ne me dérangerait pas si c’était lui. [...] Il y a aussi tous les autres problemes avec la

famille de son coté (la famille de son conjoint ne voulait pas qu'il épouse Marie). »

(Marie, chercheure : entrevue) (Bouffard : 2002 : 238).
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N

Cette histoire montre a quel point la génétique prédictive sort de la sphere
médicale pour s’insérer dans les espaces privés et sociaux. Nonobstant les connais-
sances génétiques, les contraintes et les régles en vigueur dans ces espaces exercent
une forte influence sur les décisions des patient(e)s. Il en ressort qu'étre porteur
devient une faute dont on peut étre accusé ou dont on peut se sentir coupable.

Dans le contexte des maladies héréditaires, la famille devient un vecteur de
responsabilité pathogene fort complexe. La culpabilité rejaillit sur des familles
completes parce que la génétique exige de connaitre la provenance du géne muté.
Certains grands-parents ne sont pas capables de vivre avec la culpabilité d’étre la
source des maladies de leurs petits-enfants, et ils ne veulent surtout pas s’en faire
accuser. Certaines fois, ¢a tourne au drame :

« Quand c’est autosomal dominant, parfois les grands-peéres font des dépressions parce

qu’ils ne peuvent pas assumer ce qu'ils interprétent comme la responsabilité que leurs

petits-enfants soient malades ou que leurs filles ou belles-filles se fassent avorter. Il y a

des chicanes familiales et des blames adressés aux personnes porteuses » (Un médecin

généticien, entrevue) (Bouffard : 2002 : 240).

La responsabilité familiale de la transmission des maladies génétiques n’est pas
une situation plus facile a vivre que 'endossement individuel du fardeau de la faute.
De plus, la faute est toujours partagée d’'une facon inégalitaire entre les membres
d’une méme famille. Certains seront porteurs ou atteints et d’autres pas, et la distri-
bution aléatoire est difficile & comprendre et a accepter. Ceci peut aussi étre difficile
a vivre pour les membres de la famille qui n’ont pas demandé & connaitre leur état :

« Une femme enceinte était a risque pour la maladie de Huntington et elle me deman-

dait si on pouvait faire le test pour le bébé. Cependant, dans des cas semblables, si

on veut diagnostiquer le bébé, il faut d’abord diagnostiquer la mere et la grand-mere.

[...] Puis, une fois qu’on a vu les deux, pour voir d’abord les implications du résultat

vis-a-vis de la famille, on s’apercoit que finalement, la grand-mére ne voulait pas savoir

si elle allait étre malade. Peu de temps apres, elle s’est sentie trop coupable et elle a été
se faire tester. Ce n’est pas vraiment un libre choix mais... » (Un médecin généticien :

entrevue) (Bouffard : 2002 : 242).

Malgré toute cette variété d’émotions, nous aimons nous faire croire que le
conseil génétique est un processus de transmission des connaissances neutre et scien-
tifique. Nous voulons aussi que les généticiens soient objectifs et n’aient aucune
influence sur les décisions des patient(e)s. En théorie, les médecins nord-américains,
tout spécialement en génétique, ne doivent pas intervenir dans la prise de décision
des patient(e)s. C'est en adoptant une attitude dite « non directive » que nous
croyons nous prémunir contre la subjectivité. Cependant, la réalité offre des
variantes intéressantes.

b. Le conseil génétique non directif
La non-directivité suppose I'objectivité. Elle vise a transmettre aux patient(e)s
toutes les informations nécessaires a la compréhension des services génétiques
qui leur sont offerts, des risques qui leur sont afférents et des conséquences qui
en découlent, afin qu’ils disposent des éléments de connaissance devant leur per-
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mettre de prendre des décisions idéalement « éclairées ». Cet « éclairage », qu’on le
veuille ou non, prend des formes trés personnelles. En clinique, il s'exprime a tra-
vers 'empathie, valeur fondamentale de la déontologie biomédicale. Cette faculté
de se mettre A la place d’autrui est & 'opposé méme de 'objectivité, et les méde-
cins généticiens en font largement usage. Cette attitude peut s’exprimer sous
forme d’avertissement, de sympathie devant I'impuissance, de respect de la volonté
du patient comme palliatif 2 'impuissance, ou comme une difficulté a accepter le
droit de ne pas savoir. Dans ’exemple qui suit, Plempathie prend la forme de 'aver-
tissement :

« Je disais justement a un couple qui devait décider de I'issue d’une grossesse avec I’an-

nonce d’un diagnostic prénatal révélant une trisomie 21 (ils se demandaient comment

ils allaient faire pour choisir et il leur semblait que la société avait des ressources pour
les aider) : “Faites attention, il faut que vous soyez trés lucides. Si vous décidez de pour-
suivre la grossesse, moi je ne veux pas vous influencer ni d’'un c6té ni de I'autre, mais
je vais vous donner la réalité, ’heure juste. Est-ce que vous avez les nerfs assez solides ?

Est-ce que vous avez le courage de penser que la société va étre l1a? Peut-étre que les

proches, les amis vont étre 1a a la naissance ? Mais apres ils vont oublier le probleme.

Vous allez avoir de la misere a trouver des gardiennes, mais si vous &tes capables de

vous battre, allez-y ! La voisine qui vous a dit : ‘Demande-moi n’importe quand, je vais

t'aider’. Elle va étre la les trois premiers mois, mais dans un, deux ou trois ans elle ne sera
plus 13, ou elle va oublier que vous avez encore besoin.

Parce que ¢a va étre un combat pour toute la vie et le probléme va augmenter avec les

années. Parce que devenu adolescent, le petit enfant qui était bien mignon tant qu'’il

était tout petit, méme si il était retardé, il va disparaitre. La différence va apparaitre a

I’age scolaire, a I’age de I’adolescence et a I’Age adulte. Est-ce que vous allez étre capables

de vivre ca? D’assumer ¢a et d’investir de vous-mémes ? Est-ce que ¢a ne va pas mena-

cer votre couple ! Est-ce que vous allez étre capables de survivre en tant que couple?

Savez-vous que 60 % des couples se séparent apres des maladies graves chez leur enfant.

Pas tout de suite 13, ¢a c’est dans quatre, cing ans. Allez-vous étre capables de vous

épanouir? Si vous n’étes pas capables, allez-vous faire le sacrifice de votre couple serei-

nement en vous disant que c’est un choix?” » (Un médecin généticien : entrevue)

(Bouffard : 2002 : 225).

Le diagnostic prénatal ne permet souvent que le diagnostic des maladies, la
plupart du temps il n’y a pas d’autres alternatives que d’accepter la venue au monde
d’un enfant gravement malade ou handicapé ou d’empécher cet événement par
I'avortement. Cette situation place les généticiens devant leur impuissance, car leur
intervention ne peut ni soigner ni guérir. Elle peut tout au plus soulager en rassurant
ou en laissant les parents décider de leur avenir par I'intermédiaire de I'avenir d'un
foetus. Ainsi, les médecins et les parents sont dans une impasse, car ils ne peuvent
sauver I'enfant, qu’ils le laissent venir au monde ou qu’ils interrompent la grossesse.
Cette impuissance peut expliquer cette sympathie singuliere qu’ont les généticiens
envers leurs patient(e)s et pourquoi 'empathie professionnelle peut se transformer
en compassion. Elle peut aussi s'étendre a la conscience de ce que leur pratique
n’apporte pas toutes les réponses et que cette situation peut provoquer des moments

difficiles :
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« La maladie, ¢a rend trés faible, ca nous rend solidaires par rapport aux autres. Quand

on est rendu a dire qu’il n’y a plus rien a faire, c’est difficile. En diagnostic prénatal, il

n'y a pas de traitement pour la trisomie 21. Comme il n'y a pas de traitement, il vay

avoir du retard mental et de plus, je ne peux pas en prévoir le degré. Ca nous rend ambi-

valents. Ca nous rend compatissants avec la personne a qui ¢a arrive » (Un médecin

généticien : entrevue) (Bouffard : 2002 : 226).

Les généticiens fixent une limite a leur compassion, mais il s’agit d’un exercice
de volonté purement professionnel n’ayant rien a voir avec 'objectivité personnelle.
Dans leur processus d’acceptation de la volonté des patients, a défaut de soigner, ils
s’accrochent au fait qu’a la fin du conseil génétique les patient(e)s sont en mesure de
choisir ce qui est le mieux pour eux :

« Moi je vis ca trés bien a partir du moment ot c’est leur décision. Ce que je trouve dif-

ficile, c’est 'annonce des mauvaises nouvelles. Dans tout travail, il y a des cdtés néga-

tifs et ¢a, ¢a fait partie des cotés négatifs. Ce sont vraiment des souffrances importantes.

De plus, dans la grande majorité des cas, ces femmes-Ia sont toutes contre 'avortement.

Si on leur demandait de voter, dans une grande proportion, elles seraient contre » (Un

médecin généticien : entrevue) (Bouffard : 2002 : 227).

Comme en témoignent ces extraits d’entrevues, les médecins font grand usage
de empathie. Il semble que 'objectivité et la « non-directivité » n’entrent en ligne
de compte qu’a la toute fin du processus décisionnel, comme si les médecins ces-
saient d’intervenir a partir du moment ot les patient(e)s posseédent toutes les infor-
mations nécessaires et qu'ils en viennent a I’étape de prendre leurs décisions. La
« non-directivité » a peu de chose a voir avec 'objectivité. Elle s’applique comme
une marque de respect, comme une non-ingérence dans la décision finale.

c. Les processus décisionnels
En fin de compte, il ne semble pas que les connaissances transmises soient les fac-
teurs les plus importants dans la décision finale, méme si elles permettent aux
patient(e)s de mieux comprendre ce qui leur arrive et ce qui risque de toucher leur
descendance. Cependant, il leur serait plus facile de capter I'orientation du message
que l'information transmise :

« Moi je pense que les gens captent surtout le médecin. Qu'’ils captent tout ce qu'il dit,

ses moindres informations. Ils sont tellement en crise, ils sont hypersensibles donc, ils

captent vraiment. Pas nécessairement l'aspect scientifique des informations, mais la

direction des messages » (Une travailleuse sociale : entrevue) (Bouffard : 2002 : 228).

Il reste beaucoup a explorer dans le domaine de I'influence exercée sur les pro-
cessus de décision en génétique. Par exemple, selon les médecins étudiés, 95 % des
patients préferent I'avortement sélectif a la poursuite d’une grossesse si le feetus est
anormal. De plus, la majorité des gens qui poursuivent ce type de grossesse font par-
tie de classes défavorisées. Pour bien des médecins généticiens : « C'est vraiment la
différence entre ceux qui savent et ceux qui ne savent pas » (Un médecin généti-
cien : entrevue) (Bouffard : 2002 : 233). De 13, on peut se demander si ces données
suffisent pour conclure que la capacité d’assimiler de nouvelles connaissances est dif-
férente entre les gens des classes défavorisées par rapport a ceux des classes plus favo-
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risées ? Ne pourrait-on pas penser que les éléments de référence sont tout simplement
différents entre ces groupes de personne? Il ne faut pas oublier la relation parti-
culiere entre la pauvreté et la religion au Québec. Il existe une tendance culturelle
a interpréter ce genre d’événement comme une épreuve envoyée par Dieu, et une
sorte de code d’honneur 2 la surmonter. On retrouve moins cette attitude chez les
gens plus aisés et éduqués qui vont aussi vivre I'événement comme une épreuve
divine ou autre, mais sans que le besoin de relever le défi se manifeste. Le désir de
préserver leur qualité de vie semble plus important pour eux.

Toutes ces facettes du conseil génétique indiquent qu’on ne peut continuer a
croire que I'approche actuelle de la prestation des services de médecine prédictive
associée a la reproduction suffit 4 assurer une pratique respectueuse des principes
éthiques. D’autant plus qu’on retrouve plusieurs problemes susceptibles de générer
des manquements a ’éthique, dans 'organisation méme du conseil génétique.

C. L’ORGANISATION DU CONSEIL GENETIQUE

Plusieurs facteurs reliés a 'organisation du conseil génétique ont des impacts consi-
dérables sur les conditions éthiques de la pratique clinique. Comme le conseil géné-
tique est un acte médical réservé aux médecins généticiens, les départs a la retraite
et I'absence de planification de la reléve ont créé un important manque d’effectif. De
plus, étant donné que la génétique n’a été reconnue comme spécialité médicale
qu’en 1997 et a été effective seulement 2 la fin de 1999, plusieurs pédiatres ou obs-
tétricien(ne)s ont conservé leur premiére spécialité, méme s’ils avaient la formation
pour devenir généticien(ne). Cependant, avant 1999, pratiquer la médecine géné-
tique revenait 2 une importante baisse de salaire.

Pour complexifier la situation, les généticiens pourraient bénéficier du support
des conseiller(ere)s en génétique mais, au Québec, ces professionnel(le)s ne sont
pas reconnus. Comme le conseil génétique peut étre un acte délégué par les méde-
cins, ils partagent leurs tAches avec des conseilléres® en génétique ou des infirmieres.
Toutefois, les services des conseilleres sont sous-utilisés et certains généticiens
francophones éprouvent de la difficulté a travailler avec elles. De plus, ces deux
types de professionnelles ne jouissent pas du méme statut. D’abord, les médecins
généticiens qui favorisent 'inclusion des conseilleres dans 1’équipe clinique les per-
coivent comme des collaboratrices, tandisque ceux qui préferent travailler avec les
infirmiéres considerent ces derniéres comme des assistantes. On retrouve aussi une
différence significative dans leurs formations. Si les conseilléres ont une formation
standardisée du niveau de la maitrise, donnée jusqu’ici par 'Université McGille, les
infirmieres n’ont aucune formation formelle en génétique. Elles font leur apprentis-

5. Jutilise le féminin parce que pour I'instant, il n’y a que des femmes qui exercent.
6. Un projet équivalent de formation en conseil génétique sera bientdt offert par I'Université de
Montréal.
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sage sur le terrain, selon les besoins de la clinique et des médecins. Leurs connais-
sances se limitent a ce qu’elles doivent savoir pour accomplir les tAches qui leur sont
demandées.

Pour ajouter au probleme, malgré le manque de personnel qualifié, plusieurs
médecins francophones ne soutenaient pas la participation des conseilleres en géné-
tique. Ils favorisaient la présence des infirmieres. Ces médecins généticiens préfé-
raient conserver les rapports hiérarchiques traditionnels entre eux et les infirmieres
et ils ne désiraient pas s’associer des travailleuses autonomes et, de surcroit, formées
dans une université anglophone. En plus des conflits linguistiques, on peut recon-
naitre une grande rivalité interuniversitaire. Cependant, 'opinion de ces médecins
est en train de changer en méme temps que la mise sur pied d'un programme de
conseil génétique francophone. Toutefois, la pénurie de médecin généticien joue en
faveur des conseilleres en génétique.

Enfin, de l'initiation au conseil génétique jusqu’a son organisation institution-
nelle, nous venons de faire le survol des principaux problémes, reliés a la prestation
des services de génétique associée a la reproduction, susceptibles de créer des man-
quements important a I’éthique. Aprés avoir pris connaissance de toutes ces don-
nées, nous pouvons regarder de plus prés quels sont les principes bioéthiques qui sont
les plus malmenés.

IV. LES PROBLEMES ETHIQUES OBSERVES EN CLINIQUE

Comme nous I'avons vu dans la premiere partie de ce chapitre, nos représentations
fatalistes de la génétique ont institué le développement d’un volet éthique tres effi-
cace pour tout ce qui concerne la recherche et le développement. Cette approche,
trop centrée sur les impacts de la génétique sur la société, a ignoré les impacts de la
société sur la génétique. Par conséquent, fort éloignée des problemes de la pratique
clinique, elle n’a pas permis de s’interroger sur les conditions d’applications des prin-
cipes bioéthiques en médecine prédictive. Le but de cette démonstration a donc été
de mettre en évidence certains problemes auxquels les patient(e)s qui viennent pour
la premiere fois en génétique prédictive associée a la reproduction ont a faire face.
Cette étape permet d’identifier les principes éthiques les plus difficiles a appliquer, a
partir de ces données de terrain. Finalement, nous allons pouvoir mettre en relation
problémes cliniques et problemes éthiques.

A. LES PROBLEMES ETHIQUES ASSOCIES AUX CONDITIONS DE REFERENCE

Parmi tous les problémes gravitant autour des conditions de référence des patient(e)s
en génétique, le manque de formation des médecins de premiere ligne apparait
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comme une incohérence majeure dans un systéme qui prone I'autonomie des
patient(e)s par le transfert des connaissances. Il semble y avoir un manque de pré-
occupation éthique flagrant dans la persistance de certaines universités a ne leur
offrir qu’un cours optionnel en génétique. Pourtant, méme dans les endroits ot on
donne ce cours, le conseil génétique est si peu abordé que les médecins n’ont aucune
idée de ce qu'il implique pour les patient(e)s. Outre la formation, on prétextera
les mauvaises conditions du systéme de santé public pour dire que les médecins de
premiére ligne n’ont pas le temps de préparer les patient(e)s. Pourtant, il suffirait
d’expliquer brievement les modes de transmission héréditaire et les causes d’acci-
dents chromosomiques pour assurer une pratique médicale plus adéquate.

A partir des données ultérieures, nous constatons que les conditions de réfé-
rence actuelles en génétique contribuent a amplifier un climat de détresse et d’ur-
gence en y ajoutant la confusion. Dans ces conditions, pouvons-nous parler de res-
pect de la personne quand on ne se soucie pas d’insérer dans le systéme de prestation
des services des actes qui vont permettre d’amoindrir les chocs que causent nos
nouvelles techniques biomédicales? Pouvons-nous soutenir qu’on prépare les
patient(e)s a exercer leur autonomie quand on les prive du minimum d’informations
préalables qui leur permettrait d’acquérir des connaissances et de prendre des
décisions dans un climat ou la tension sera moindre ? Pouvons-nous croire sincére-
ment que tout est mis en ceuvre pour appliquer le principe de non-malfaisance
dans le développement de ce nouveau secteur médical quand nous n’évaluons pas
les impacts de nos pratiques? En considérant les conditions dans lesquelles les
patient(e)s sont référés en génétique, on peut comprendre que I'étape du conseil
génétique puisse étre fort pénible.

B. LES PROBLEMES ETHIQUES RELIES A L’ORGANISATION DU CONSEIL GENETIQUE

Non préparés, référés d’'une facon fortuite et dans un état émotionnel fragile de
surcroit, les patient(e)s n’ont pas une idée claire de ce qu’est la génétique et encore
moins de ce qu’est un généticien. Dans ces conditions, comment s’étonner que le
type de questions et d’associations faites en génétique ne provoque pas de choc? En
une heure, une heure trente tout au plus, on demande aux patient(e)s de modifier
leurs représentations de la reproduction, de la filiation et de la maladie pour prendre
des décisions que nous voudrions « éclairées ».

Par la suite, nous estimons qu'ils sont en mesure d’évaluer d’une facon scienti-
fique les risques que leur enfant soit atteint d’une maladie génétique ou d’une ano-
malie chromosomique. Ce, sans tenir compte du fait que la majorité de la population
n’a pas une conception mathématique du risque. Malgré tout, méme si les gens pos-
sedent ces connaissances, les conditions émotives dans lesquelles ils se retrouvent
prennent le pas sur le raisonnement logique. En demandant aux patient(e)s d’adhé-
rer aux connaissances et aux représentations génétiques et scientifiques, nous
devrions au moins tenir compte de leurs propres représentations, surtout pour ce qui
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touche a la pensée magique et au dénie. On éviterait ainsi qu'ils ne s’effondrent
devant ce qu'ils interprétent comme un chatiment.

Létape de l'interprétation du risque porte atteinte a trois principes bioéthiques
fondamentaux en génétique : le respect de la personne, 'autonomie et la non-
malfaisance. Nous agissons comme si nous considérions que seules les informations
scientifiques et I’évacuation des croyances populaires sont garantes de I’exercice
de I'autonomie. Comme si nous croyions que les connaissances servent de rempart
contre la non-malfaisance, peu importent leurs conditions de transmission.

Enfin, c’est lors du processus décisionnel que les souffrances et I'impuissance
des patient(e)s sont les plus perceptibles. Le fardeau de la faute n’est en rien dimi-
nué par l'acquisition de nouvelles connaissances qui visent a rassurer. Au contraire,
elles ont un impact différent dans des situations aussi dramatiques. De plus, la pre-
miere expérience des patient(e)s en génétique, augmente leur sentiment d’igno-
rance et de dépassement. Pourtant, on leur demande de prendre des décisions a par-
tir de ces nouvelles connaissances et, dans le cas du diagnostic prénatal, dans une
période de temps trop bréve pour digérer toutes ces informations qui, quelques
heures plus tdt, n’avaient rien a voir avec leur projet d’enfant. Devant une décision
palliative aussi drastique que 'avortement, la détresse occasionnée par les problemes
moraux que pose la génétique prédictive associée a la reproduction, vient s’ajouter a
une situation de stress et a un climat de stupéfaction déja difficile a supporter.

Un autre probleme éthique s’ajoute quand les conditions de prestation des
services contribuent a créer deux classes de patient(e)s : il y a ceux qui ont une
certaine instruction et qui maftrisent les moyens permettant d’accéder aux connais-
sances, et ceux qui n'ont pas d’instruction ou la capacité d’assimiler ce type de
connaissances et qui ont un acces limité aux outils de savoir. Nous nous retrouvons
donc devant une classe de patient(e)s de mieux en mieux informée et placée pour
poser des questions, opposée a une classe de gens ayant beaucoup de difficultés
a comprendre ce qui se passe. Ainsi, la médecine prédictive crée deux catégories
de personnes fondées sur le savoir, ce qui les rend inégales face aux moyens dont
elles disposent pour prendre leur décision. En plus de ne pas s’'inquiéter du respect
de la personne, de ne pas étre efficace a la rendre réellement autonome et de ne pas
faire en sorte que la situation ne soit pire qu’elle ne I'est au départ, la facon dont nous
pratiquons la médecine prédictive brime le principe d’équité, si cher a nos systémes
de santé publique.

Je rappelle que mon intention n’est pas de critiquer le travail des médecins qui,
malgré le manque de ressources, font tout ce qu'ils peuvent pour donner les meilleurs
services possibles aux patient(e)s. Pourtant, si on regarde I'importance accordée
a I’éthique dans la recherche en génétique, il semble inconcevable de développer
un nouveau secteur médical sans y apporter les corrections nécessaires, pour qu’au
moins les principes éthiques de base soient respectés. Pour améliorer la situation, il
faut étre prét a se pencher sur les conséquences de nos nouvelles pratiques et sur la
facon dont nous en organisons la prestation. Par exemple, il serait plus facile d’ap-
pliquer les principes de respect de la personne, d’autonomie, de non-malfaisance et
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d’équité si nous utilisions adéquatement les ressources humaines que nous possédons
déja. La sous-utilisation des conseilleres en génétique, due en grande partie a des
rivalités culturelles et institutionnelles non avenues, le montre bien.

De plus, I'inertie des institutions universitaires dans les questions de formation
des médecins, des infirmieres ou des technologistes, est incompréhensible a une
époque ot la génétique impose assez de changements pour alimenter des années
de débats éthiques. Bien d’autres probléemes d’ordre organisationnel pourraient étre
ajoutés ici. Les conditions de prestation des services cliniques peu favorables a
I’éthique ne sont pas limitées aux questions touchant a la transmission des connais-
sances. Cependant, ce que nous avons vu suffit pour comprendre qu’en elle-méme
I'organisation de la génétique accentue la détresse des patient(e)s, ne maximise pas
leur capacité a assimiler les connaissances qui leur donneraient plus d’autonomie et
ne favorise pas I’équité des services entre les gens. Pourtant, il existe des pistes de
solutions pour nous permettre de remédier a certains problémes.

V. QUELQUES PISTES DE SOLUTIONS

Parmi les solutions les plus envisageables, deux voies se profilent. La premiere se
situe au niveau social et s’échelonne sur une longue période de temps. Elle privilé-
gie la mise en place de moyens efficaces visant le transfert et I'assimilation des
connaissances nécessaires pour que les gens puissent faire des choix mieux informés
en matiere de biotechnologies biomédicales. L'intégration de plus d’heures d’ensei-
gnement en biologie humaine dans la formation scolaire, pourrait étre un bon
départ. Comme le faisait remarquer un généticien, nous passons 100 % de notre
vie avec notre corps et la majorité d’entre nous ne recoit que 45 heures de cours de
biologie humaine. D’autres possibilités s’offrent aussi a travers les cours prénataux, la
réalisation de matériel didactique et la médiatisation des connaissances a partir
d’une concertation entre les médias et les milieux scientifiques. La génétique offre
aussi suffisamment de situations dramatiques pour toucher le grand public par 'in-
termédiaire de pieces de théatre ou de films qui pourraient étre suivis d'une période
de discussion entre les spectateur(trice)s et différents professionnels de la génétique.

La seconde piste de solution concerne la formation des professionnel(le)s
ceuvrant en génétique ou y référant des patient(e)s. Elle se situe surtout au niveau
de linstitution biomédicale, mais elle touche aussi les milieux universitaires. Avec
de la bonne volonté, des solutions 2 moyen terme sont concevables. Lintégration
de la génétique dans le cursus de formation des médecins de premiere ligne et
’acces a la formation continue en génétique, seraient déja des progres significatifs.
La reconnaissance professionnelle des conseilleres en génétique et la formation d'in-
firmieres conseilléres permettraient de consacrer plus de temps aux patients et ainsi,
de réduire certains problemes éthiques.
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Plusieurs travailleur(euse)s de la santé, actuellement impliqués dans la repro-
duction, ainsi que celles et ceux qui interviennent en génétique et dont les services
visent & soutenir ou aider les patient(e)s (psychologues, travailleur(euse)s sociaux,
diététicien(ne)s etc.) pourraient aussi bénéficier d’'une formation spécifique en
génétique. Ainsi, ils pourraient répondre plus adéquatement aux divers besoins des
patient(e)s. Enfin, un personnel de laboratoire adéquatement formé réduirait les
temps d’attente et les erreurs de diagnostic. Plusieurs probléemes éthiques seraient
minimisés par la suite.

Que ce soit au niveau des contraintes sociales ou biomédicales qui pesent sur
l'organisation de la prestation des services de génétique associée a la reproduction,
nous avons pu constater que notre principale préoccupation n’est pas 1’éthique.
Pourtant, il faut tenir compte du fait que la clinique de génétique est encore en déve-
loppement et que cette spécialité médicale est encore trop jeune pour aller chercher
une part équitable des ressources financiéres disponibles en santé. Il faut aussi consi-
dérer que les applications de la génétique prédictive, quoique peu nombreuses, ont
été transférées en clinique avant qu'il y ait suffisamment de personnel de formé.
Pourtant, il est parfaitement justifiable d’offrir des nouveaux services médicaux des
qu'ils sont disponibles. Cependant, est-ce que ca justifie de ne pas nous préoccuper
des conditions éthiques dans lesquelles ils sont donnés?

CONCLUSION

Tout au long de ce chapitre, nous avons pu constater que le conseil génétique, méme
s'il vise le respect de la personne et de son autonomie, ne peut suffire & garantir une
prestation éthique des services de génétique prédictive associés a la reproduction.
I ne peut non plus assurer 'autodétermination des patient(e)s. La notion de liberté
de choix, méme « éclairée » par les connaissances génétiques, faillit aussi a cette
tache, parce que nous faisons fi des contextes émotionnels, sociaux et institutionnels
dans lesquels nous voulons qu’elle s’exerce. Malgré notre intention de protéger la
personne, nous ne tenons compte que d'un type de connaissances : celui qui est
transmis lors du conseil génétique. Les connaissances des patient(e)s sont souvent
évacuées. Peu de travaux ont été développés pour connaitre les impacts de cette
facon de faire sur les patient(e)s et sur I'influence qu’elle exerce dans leurs processus
de prise de décision (Rapp, 2000).

Si la médecine génétique prédictive associée a la reproduction offre plus de
bénéfices que de dommages, ce constat ne peut garantir 'application du principe
de bienfaisance et de non-malfaisance. En ignorant les lacunes organisationnelles
sociales et biomédicales, nous ajoutons aux drames et a la souffrance des patient(e)s,
|2 otl nous pourrions leur apporter soutien et réconfort. Méme si la médecine a
changé, il est regrettable de constater que notre approche demeure technicienne.

o
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A un autre niveau, jusqu’a aujourd’hui, on a démontré peu de volonté politique
pour améliorer la prestation des services de génétique et par [a méme, pour tenter
d’amener les conditions éthiques au-dela de la limite de "acceptable. De plus, mal-
gré la place qu'occupe la conscience morale dans nos discours bioéthiques, elle peut
difficilement s’appliquer dans un contexte ot ni la société, ni les institutions, ni la
famille ne peuvent nous offrir de choix réels.

Enfin, méme si elles sont essentielles a la pratique éthique de la génétique, les
connaissances intellectuelles ne font que nous aider & mieux comprendre ce qui
nous arrive et a prendre les décisions qui vont affecter le moins possible notre qua-
lité de vie. Elles ne nous permettent ni de choisir, ni d’exercer une réelle autonomie.
Elles n’allégent pas non plus nos souffrances. Toutefois, en faire fi serait dramatique.
Nous avons vu comment I'absence de connaissances génétiques, ou I'inadéquation
de la formation des professionnel(le)s qui ceuvrent en clinique génére des manque-
ments éthiques qui, a la base, ruinent toutes tentatives de respecter la personne et
son autonomie.

Malgré tout, la maitrise des connaissances demeure une importante forme de
pouvoir. Elle permet de développer un certain type de conscience et d’exercer un peu
plus d’autonomie et d’autodétermination. Cependant, s'il est essentiel, le conseil
génétique ne donne acceés qu’a une conscience partielle qui, a elle seule, ne peut
suffire a faire en sorte que les patient(e)s soient en mesure de prendre des décisions
réellement éclairées. Enfin, au-dela du fait que la bioéthique se soucie de ce que les
patient(e)s développent une certaine conscience, acquise par le biais des connais-
sances, je m’'interroge sur la place que nous faisons a la conscience des répercussions
de nos attitudes sur la vie des patient(e)s? A 'intérét que nous portons aux consé-
quences de nos actes et non seulement de nos pratiques. De 13, I'importance
d’étendre nos connaissances sur les impacts de la société sur la génétique.
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