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I-Introduction

Le dépistage génétique préconceptionnel (DGP) vise a identifier les couples a risque
d’avoir un enfant atteint de certaines maladies rares monogéniques autosomiques récessives ou
liées au chromosome X. Ce dépistage est réalis¢ a partir d’une analyse d’ADN faite chez les
partenaires du couple afin d’identifier s’ils sont porteurs de mutations pour une liste donnée de

pathologies monogéniques [1].

En France, les maladies rares représentent un enjeu majeur de santé publique. Les 7000
maladies rares identifiées a ce jour atteignent plus de 3 millions de personnes soit 4,5% de la
population. Elles concernent dans la moitié¢ des cas des enfants de moins de cinq ans et sont
responsables de 10% des déces entre un et cinq ans. Le plus souvent, les maladies rares sont
séveres, chroniques, d’évolution progressive et affectent considérablement la qualité de vie des
malades [2]. Elles entrainent un déficit moteur, sensoriel ou intellectuel dans 50% des cas. Plus
de 80% de ces maladies rares sont d’origine génétique [3]. Les maladies avec transmission
mendélienne représentent collectivement 20% de la mortalité infantile et 10% des
hospitalisations pédiatriques [4].

En considérant la prévalence de maladie génétique récessive entre 0.25 et 0.5% de la
population générale, 1 a 2% des couples seraient a risque d’avoir un enfant affecté par 1’'une
maladie de ces maladies [5]

Actuellement, I’information du statut de porteur de maladie autosomique récessive ou
liée a I’X n’est généralement faite qu’aprés la naissance d’un enfant malade. Ces tests
préconceptionnels, réalisés avant la grossesse, permettraient de proposer des options de
procréation afin d’éviter la naissance d’un enfant atteint de ces maladies. Si le couple est
identifi¢ comme étant a risque, il pourrait alors choisir d’avoir recours au don de gameéte, au

diagnostic préimplantatoire (DPI), ou au diagnostic prénatal (DPN).

Devant le cotit décroissant de ces tests, il est estimé que la diffusion de ce type de test

préconceptionnel deviendrait rapidement économiquement rentable pour le systéme de soin

[6].

Le DGP des couples existe depuis plusieurs décennies dans certaines

populations présentant une prévalence plus €levée de certaines affections héréditaires. Un des



premiers exemples de dépistage de masse d’une maladie génétique a été celui des béta-
thalassémies en Sardaigne qui a débuté en 1977. En 1988, le bilan de ce programme de
dépistage des hétérozygotes chez les adultes jeunes, des couples en dge de procréer et des
femmes enceintes en début de grossesse, montrait que le dépistage des hétérozygotes avait
concerné 11 % de la population totale. En quinze ans, la prévalence de la thalassémie a diminué
de 90 %. Le résultat est identique a Chypre. [7]

Le dépistage de la mucoviscidose est propos€ a la population générale dans plusieurs
pays. Aux Etats-Unis, il est recommandé par I’ American College of Medical Genetics (ACMG)
et I’American College of Obstetricians and Gynecologists (ACOG) [8]. En Australie le
dépistage préconceptionnel de la mucoviscidose est mis en place depuis 2006 [9].

Aux Etats-Unis, le programme DOR Yeshorim ou test prématrimonial a été implanté depuis
1983 au sein de la communauté américaine des juifs ashkénazes ultraorthodoxes dans le but de
réduire le nombre de nouveau-nés atteints de la maladie Tay Sachs [10].

Au Canada, la Société des obstétriciens et gynécologues du Canada (SOGC) et le
College canadien des généticiens médicaux (CCGM) proposent un dépistage systématique des
couples d’origine juive ashkénaze pour la maladie de Tay Sachs, la maladie de Canavan et la
dysautonomie familiale [11].

En Espagne le criblage génétique, qui consiste a dépister plusieurs mutations de
maladies génétiques au cours d’un méme test, est proposé¢ dans le cadre de la procréation
médicalement assistée (PMA) [12].

En Israél, un systéme d’identification des couples a risque est financé par les pouvoirs
publics afin de prévenir la naissance d’enfants atteints des maladies incurables et fatales. La
détection systématique est recommandée pour 8 maladies dont la fréquence des hétérozygotes
est supérieure a 1/60, et elle est gratuite pour 4 d’entre elles (mucoviscidose, Tay-Sachs,

dysautonomie familiale, thalassémie) [13,14]

En France, le dépistage génétique préconceptionnel est réalisé pour un nombre limité de
maladies génétiques chez les apparentés d’un enfant atteint de maladie autosomique récessive
ou liée a I’X lorsque la fréquence des hétérozygotes dans la population générale est €élevée et
lorsque le test est relativement simple a mettre en ceuvre. Il s'effectue dans le cadre d'une

consultation de conseil génétique.

Ces dernicres années, de plus en plus de tests sont proposés par des compagnies privées

c’est le « direct to consumer testing » (DTC). En Europe, bien qu’il n’y ait pas de loi spécifique



concernant le DTC certains pays autorisent la réalisation de tests génétiques sans prescription
médicale alors que d’autres, comme la France, exigent une supervision médicale de ces tests

[15].

Le « carrier screening » fait I’objet de plusieurs publications scientifiques, concernant
la validité et I’acceptabilité par la population [4,16—18]. En Belgique le Conseil supérieur de la
sant¢ propose la mise en place d’une étude pilote qui permettrait d’étudier les aspects éthiques
et juridiques de la mise en place du DGP [19].

Le CCNE vient d’émettre un nouvel avis favorable a la mise en place du DGP [20], en

vue du nouveau projet de loi sur la bioéthique qui devrait voir le jour a la fin de I’année 2018.

L’arrivée de ce nouveau test en France souléve de nombreuses interrogations médicales,
éthiques et sociétales ainsi que dans les modalités de sa mise en place. L’objectif de notre étude
est de déterminer I’ensemble des enjeux du DGP. Compte tenu de la complexité de ces enjeux
et de la multiplicité des acteurs concernés, une perspective qualitative a visée exploratoire par

la réalisation d’entretiens a été menée.



II- Matériel et Méthode

L’objectif de notre étude était d’explorer les enjeux du DGP a travers différents points
de vue. En effet il s’agit d’un sujet qui dépasse les dimensions techniques et médicales du test.

Nous avons bénéficié d’une aide sociologique initiale au moment de la conception de
I’é¢tude. De plus, un carnet de bord a été tenu tout au long de 1’étude.

Deux entretiens exploratoires auprés de deux familles, I’une ayant fait le test et ’autre
ayant un enfant atteint d’une pathologie autosomique récessive ont été réalisés.

Puis nous avons réalis¢ un entretien individuel avec un biologiste de la reproduction et
un généticien afin d'obtenir leur point de vue en tant qu'experts scientifiques sur le sujet.

Enfin nous avons réalisé plusieurs focus groups afin de mettre en évidence d’éventuelles
tensions au sein de représentants de différentes disciplines concernées, de professionnels
médicaux et non médecins. Nous avons donc réalisé un focus group intra médecin, un focus

group intra comité d'éthique, et un focus group de sciences humaines et sociales (SHS).

Le recrutement a été fait en veillant a la diversité des points de vue. Les différents
participants des focus groups ont été sélectionnés sur la base de leur expertise professionnelle
en lien avec le sujet. Ils ont été contactés par le Docteur Bertrand ISIDOR Généticien au sein
du centre hospitalier universitaire (CHU) de Nantes pour la majorité¢ et par les deux autres
membres de 1’équipe de recherche pour les autres.

Les entretiens individuels ont été réalisés par un ou deux chercheurs. Chaque focus
group était animé par deux ou trois personnes dont un modérateur et un a deux rapporteurs. Les

entretiens ont été enregistrés a 1’aide d’un appareil d’enregistrement audio.

Les entretiens individuels et collectifs ont été retranscrits a partir de la prise de note et
des enregistrements, séparément pour chacun des groupes. Puis 1’analyse s’est faite au moyen
d’une analyse horizontale et verticale des données. L analyse a fait ’objet d’une triangulation
des chercheurs (médecins généralistes et généticiens) au sein de I’équipe de recherche
comprenant un membre formé a la recherche qualitative. Le logiciel Word a été utilis€¢ pour

I’analyse.



II1-Résultats

1. Entretiens de Famille

a) Famille ayant fait le test

Deux enquéteurs ont réalisé 1’entretien de la mere a son domicile.

Leur premier fils souffre d’une maladie génétique rare apparue dans I’enfance.
L’entretien révele un parcours long et difficile. Tout d’abord des difficultés pour les
professionnels de santé a établir un diagnostic puis a prendre en charge et a stabiliser cette
pathologie incurable. L’importance d’avoir un diagnostic est exprimée par la mére a plusieurs
reprise et rappelé dans un message envoyé dans les suites de I’entretien. Cette pathologie a un
retentissement a plusieurs niveaux. Pour les parents, elle est source d’anxiété avec une crainte
du déces du fils, ’appréhension d’une deuxiéme grossesse et des questionnements sur le risque
qu’aura leur fils de transmettre sa pathologie a ses propres descendants. De plus elle impacte
directement la vie professionnelle de la mére et représente un cott financier pour le foyer. Pour
leur fils, elle est responsable d’un retard du développement psychomoteur et d’une

déscolarisation.

Pour leur deuxieme enfant, suite a des difficultés de conception et 1’age de la mere les
inquiétant, ils décident de se tourner vers le don d’ovocyte en Espagne. Un test de dépistage
préconceptionnel leur est alors proposé. Ils sont réticents au test initialement et sur le principe
mais acceptent finalement de le faire. Cette décision n’a pas été évidente et est principalement
justifiée par la disponibilité du test et le vécu lourd de la pathologie de leur fils. Le test
représente une « assurance » de ne pas échouer dans le projet couteux qu’est le don d’ovocyte :
« Eliminer des chances d’une quelconque maladie ». De nombreux genes sont testés et les
résultats sont rendus rapidement. La mere a néanmoins conscience que le test n’est pas
exhaustif. Le colt du test n’est pas un obstacle puisqu’il est secondaire a I’importance d’avoir
un enfant « en bonne santé ». Cependant le caractére payant de I’examen risque d’étre a
I’origine d’inégalités sociales. Le test reste, pour cette mere, entierement lié¢ a la PMA : « on

n’aurait pas eu la PMA en place, on n’aurait pas fait tout ¢a ». De plus, les individus étant tous



porteurs de mutations, le test doit étre interprété a 1’échelle du couple. L’éventualité d’un test
proposé a I’ensemble de la population suscite des interrogations pour les couples qui ne sont

pas « compatibles » et la crainte de ruptures conjugales.

b) Famille qui aurait souhaité éviter le handicap

Un enquéteur a réalis€¢ I’entretien des parents a leur domicile, I’entretien était

principalement dominé par la mere.

La premicre grossesse de la mere a ét€ marquée par des difficultés de procréation et a
nécessité une aide médicale a la procréation. La deuxieéme grossesse est survenue spontanément
alors que les parents avaient renoncé a suivre un parcours de PMA. Au cours de la grossesse
plusieurs €léments sont présentés comme des « signes d’alarmes » et de nombreux examens
complémentaires sont réalisés. La « petite taille » du foetus est I’élément qui a le plus marqué
la mere mais qui est interprété comme en lien avec la taille de certains membres de la famille.
De plus ils décrivent une relation de confiance avec les médecins et s’en remettent a leur
jugement, ce d’autant plus que le pére du pére est médecin. La naissance de leur fille est
comparée a une « douleur » morale. L annonce de la pathologie de leur fille est qualifiée de
« catastrophe », de « Tsunami ». Ils traduisent un vécu lourd du handicap de leur fille. Le pére
se dit « enfermé toute la vie ». A la suite de ces propos évoquant ces difficultés de parents, la
mere évoque ’amour porté a cet enfant. Il existe certaines difficultés d’interprétation de la
transmission d’une pathologie génétique. La survenue de la maladie est expliquée par la mere
principalement par 1’dge. Néanmoins elle remarque que cela peut arriver a de jeunes meres.
Elle fait également un lien entre la pathologie de sa fille et I’existence d’une
hypercholestérolémie chez certains membres de la famille. Suite a leur expérience, ils
rapportent des événements qui rendent compte des limites de la science médicale. La mere qui
avait été jugée stérile a eu une grossesse spontanée : « extraordinaire ». De plus malgré des
signes « avant-coureurs » les médecins n’ont pas voulu « prendre la responsabilité¢ » d’une

interruption médicale de grossesse (IMG).

Lorsque nous avons abordé¢ le sujet du DGP, il y a eu une confusion et le couple pensait
initialement qu’il s’agissait d’un test pendant la grossesse. Cela a entrainé une certaine

culpabilité de leur part car ils avaient la volonté d’apporter le plus possible a I’entretien. Ils ont



un avis trés favorable du test qu’ils ont qualifié d’important a titre préventif » mais ils
reconnaissent qu’il s’agit d’une question complexe.

Pour ce couple connaitre le risque d’avoir un enfant malade permet de mieux
appréhender la grossesse et prendre une décision plus « rapidement ». Il répond a une volonté
de savoir des parents. Des divergences d’opinions au sein du couple sont possibles. En cas de
risque avére ils craignent une mise en péril du couple. Le pere estime que toutes les personnes
« conscientes » accepteront de faire le test. Pour la mere, il est nécessaire d’éduquer les jeunes
et surtout les « jeunes mamans » qui peuvent étre plus insouciantes et moins réceptives.
D’éventuels refus de faire le test doivent étre appréhendés car certains pourraient se retourner
contre le médecin en cas de maladie.

La mere considere que le prix du test sera déterminant dans le choix du test surtout pour
les jeunes parents, avec I’avancée en age ce critere devient moins important : « je 1’aurais
accepté quel que soit le prix parce que j’avais un certain age ». Le pere est en désaccord, pour
lui il s’agit d’un critére secondaire. Le prix du test pourrait étre promoteur d’inégalités sociales.
Pour ce couple il justifie d’€tre remboursé car il colitera moins cher que la prise en charge du
handicap et qu’il concerne I’ensemble de la population.

L’intérét du test n’est justifié que si le test est plus performant que des examens
standards tels que 1’échographie. Le couple est conscient que le test n’est pas exhaustif. Les
pathologies ne pouvant étre toutes testées cela créera de I’anxiété. En cas de pathologie malgré
le test la responsabilité du professionnel de santé pourrait étre engagée. Selon ce couple, plus
on essaie de garantir un résultat moins 1’erreur est acceptée.

La DGP ameéne a une sélection ce qui est considéré par le pere comme une limite
¢thique. Pour des maladies trés handicapantes cependant la sélection reste intéressante : « Mais
quand on fait une sélection pour des maladies qui sont vraiment incapacitantes apres je pense
que c'est intéressant d'avoir des tests qui permettent d'éviter justement des grossesses a risque
et des problémes par la suite » (pere).

Le couple s’interroge sur le devenir des données génétiques une fois obtenues. Ils
redoutent une diffusion des données aux assurances. Néanmoins une utilisation des données a
des fins statistiques leur semble envisageable, tant qu’elles restent anonymes. Ils pensent que

certains craindront une « cartographie » de la population.

Le couple pense qu’il sera compliqué de définir les pathologies concernées par le test.

Cet argument s’appuie sur la variation des phénotypes pour un méme génotype.



Il s’agit d’un test qui concerne toute la population mais dont la diffusion peut étre limitée
par les flux migratoires.

Ils proposent un encadrement des laboratoires effectuant le test.

Ainsi les familles interrogées nous apportent un avis en lien avec leur vécu du handicap
grave. Malgré leur expérience, ces parents n’ont pas d’avis catégorique sur le test. La question
du choix du DGP dans la population générale apparait d’autant plus complexe qu’elle se heurte

a I’innocence des futurs parents.

2. Entretiens d’experts

a) Le « militant » pour le dépistage

L’entretien a été réalisé par un enquéteur a la cité des congres.

L’enquété se présente en tant que généticien, chercheur et professeur, il s’intéresse
depuis « toujours » au dépistage génétique préconceptionnel. Il est en admiration devant le
travail du Professeur Anthony Cao qui a introduit le dépistage de la B-thalassémie en Sardaigne.
Par ailleurs, il signale étre client du laboratoire « 23andMe » qui propose des tests en acces libre

sur internet et étre porteur d’une mutation du gene de la mucoviscidose.

Il milite pour I’instauration du dépistage préconceptionnel en France qu’il considere
comme une « avancée » et son absence constitue une « perte de chance pour beaucoup de

couples ». Il décrit le test comme une « liberté » qui doit étre laissée aux individus.

A 1’étranger, plusieurs programmes de dépistage existent d¢ja, il s’agit donc d’un test
sur lequel nous avons du recul : « D'abord, il y a quarante ans d'expérience qui ont montré que
c'est accepté par la population ou c¢a se passe, donc les frilosités francaises ne tiennent pas
compte de 40 ans d'expérience ». Le test est validé par les recommandations de bonnes pratiques
aux Etats-Unis. Une prise en charge par la sécurité sociale en France semble possible puisque

cela est fait en Israél.



Le test doit étre un choix pour les parents, le choix de pouvoir décider de savoir ou ne
pas savoir. Ce choix est d’autant plus important qu’il faut conserver des « chances de meilleure
qualité de vie possible » pour les enfants malades a venir.

L’intervenant réagit contre 1’idée que le test risque de nuire au couple. Selon lui, il s’agit
d’un « faux probléme » puisque le fait d’avoir un enfant malade est la raison qui déstabilise le
couple et « bouleverse » la vie familiale.

La précision du test est quant a elle un « vrai probléeme » : « C'est toujours le probléme
de la sensibilité versus spécificité ». Si le test est trop spécifique il risque d’y avoir des enfants
malades, si le test est trop sensible il risque d’y avoir des surinterprétations de certaines
mutations et donc potentiellement des IMG saines. Pour lui, le couple pourrait décider au
moment du consentement de ce qu’il juge le plus important.

La question économique est selon I’intervenant une question taboue en France mais qui
mériterait d’étre étudiée. En effet la prise en charge des pathologies graves telles que la
mucoviscidose est trés onéreuse pour le gouvernement. L’éviction de ces pathologies grace au
test permettrait de relativiser le cotit du dépistage en lui-méme. Cependant il nous avertit que
I’argument économique ne doit en aucun cas étre un argument utilis€ pour rendre le test
obligatoire.

Actuellement, dans le cadre de la mucoviscidose un avis du Comité consultatif national
d’¢éthique (CCNE) s’est opposé au dépistage préconceptionnel des familles dans lesquelles il
n’y a pas encore eu de cas. L’intervenant dénonce le fait qu’il serait éthique de dépister le
deuxiéme enfant mais pas le premier : « Donc moi ce que je dis, c'est qu’on est en train de dire
qu’en France pour la mucoviscidose, il est éthique de prévenir le deuxieéme enfant dans une
famille, méme ¢élargie, mais pas le premier. Le premier c'est pas bien et le deuxieme il n'y a pas

de probléeme. Moi je ne vois pas la différence éthique entre le premier et le deuxiéme ».

Pour I’intervenant le DGP est un test du « couple » (mot employ¢ 31 fois). A 1’état
individuel nous sommes tous porteurs de quelque chose, mais une mutation récessive n’est pas
un probléme individuellement, ce n’est un probléme que lorsqu’il y a une mutation du couple.
Le test devrait donc s’adresser a tous les jeunes couples ayant un « projet de procréation ». Un
conseil génétique ne serait organisé que pour les couples a risque. En cas de changement de
partenaire il serait possible de ne tester que le nouveau partenaire et d’analyser le nouveau
couple. Une exception est faite pour la mucoviscidose qui pourrait étre un test de 1’individu

parce qu’il s’agit d’une pathologie fréquente.



Il met en avant ’importance que le test soit proposé par des médecins généralistes
formés car ils bénéficient de la confiance des patients et car cela remet « le souci de la
procréation » dans la médecine générale.

Il pense que le test doit concerner I’ensemble des maladies récessives tres graves, peu
importe leur fréquence, car cela ne sera pas plus cher et car pour le couple qui aura un enfant
malade, la rareté de la pathologie n’en atténue pas la gravité. Les pathologies pour lesquelles il
y aune grosse variabilité de phénotype peuvent poser question mais devraient quand méme étre

proposées.

Enfin I’intervenant propose la mise en place d’une étude pilote sur 1000 couples qui
permettrait d’étudier : I’acceptabilité, le coft, le nombre de couples a risque, les conséquences
sur le couple et sur la grossesse en cas de risque, la fréquence de variant de signification
indéterminée et si les couples souhaitent en étre informés. Il serait alors possible de proposer
trois catégories de pathologies : les pathologies incurables, les pathologies ayant un traitement
lourd et les particularités (la surdité, par exemple) et de laisser le choix aux couples de se tester

pour une, deux ou trois catégories.

b) Le « combattant » contre le DPI

L’entretien a été réalisé par un enquéteur dans un hall d’hotel a Nantes.

L’enquété se présente en tant que biologiste, expert de la reproduction de nombreuses
especes de mammiferes. Il a participé a la création du premier laboratoire de recherche en
reproduction humaine en France. Il se définit comme non médecin et en opposition avec
certains gynécologues avec qui il a travaillé. Il se positionne comme n’appartenant pas a un
groupe religieux. Il est auteur de plusieurs livres et articles et est régulierement interrogé lors

des révisions de lois de bioéthiques. Actuellement il meéne un « combat » continu contre le DPI.

Le DGP est un théme qu’il connait peu et cela a pu par moment mener a des confusions
avec le DPI au cours de I’entretien. Néanmoins il se positionne absolument contre le DGP qu’il
qualifie de « screening intégral », « tout azimut ». Il manifeste de I’inquiétude car il a le

sentiment d’étre le seul a défendre ce point de vue dans le monde médical.



L’enquété décrit la génétique comme une « science policiére » qui permet de décrire
mais ne soigne pas. En cela un test génétique ne constitue pas une avancée médicale. Il remet
donc en cause I’intérét du DGP. Le DGP sert des intéréts économiques et sera mis en place dans
le but d’étre compétitif vis-a-vis des autres pays : « Evidement il y a des intéréts économiques,
de prestiges, il y a plein de trucs, comme d'habitude derriére mais qu'on ne soit méme pas
capable d'annoncer a quoi ¢a va servir ». L’objectif final du test sera uniquement de faire du tri
d’embryons.

Il s’agit selon lui d’un eugénisme comparé au « Lebensborn » des nazis. La sélection ne
concerne pas que le couple puisqu’il se produit un « eugénisme d’état ». En effet il prend
I’exemple du dépistage de la trisomie 21 qui induit une IMG quasi systématiquement malgré
un choix en apparence possible. Il existe une réponse unique d’€élimination pour tous les couples
pour une méme pathologie. La sélection sera cependant incompléte puisque de nombreuses
pathologies apparaissent de novo.

Le DGP permet un diagnostic chez des personnes non malades, ce qu’il juge
« monstrueux » puisqu’ils vivent ensuite dans 1’attente de la maladie et leur vie se retrouve
« amputée ». Par ailleurs, les couples deviennent des « cobayes », ils seront amenés a changer
de partenaire et a s’apparier sur des bases génétiques. Il s’agit donc d’une « aliénation de la
liberté des individus ».

Il dénonce une « mystification de la génétique ». En effet des progres sur les thérapies
géniques sont évoqués « tous les jours » mais les succes restent treés limités : « on nous raconte
vraiment n’importe quoi ». La génétique est une science complexe qui ne permet actuellement
pas de soigner. Cependant il considere le progres technique comme une puissance sans limite

avec lequel « tout est possible ». Il insiste donc sur la nécessité de mettre des « garde-fous »

Il pense que le DGP n’est pas encadrable. Son « combat » concerne le DPI et il
souhaiterait donc limiter le DPI afin d’éviter les dérives. Il propose de le limiter a la recherche
d’un trait génétique, par tentative, par couple. Cela constitue toujours un eugénisme mais un
eugénisme « minable » comparable a celui du DPN mais qui évite aux femmes la souffrance de

I’avortement vécu dans le DPN.

Ces deux entretiens s’opposent sur le DGP. Le premier considére qu’il s’agit d’une
liberté individuelle alors que le deuxieme dénonce une dérive eugénique. Les deux intervenants

s’accordent cependant sur les intéréts économiques du test.



3. Focus groups

a) Focus group d’éthique

Deux enquéteurs ont mené cet entretien dans la salle de réunion du Groupe Nantais
d’Ethique dans le Domaine de la Santé (GNEDS). Les participants étaient :

- E1 : Pharmacien, homme

- E2: Médecin légiste, homme

- E3: Représentante d’association d’usager et d’association de familles concernées par
le handicap, femme

- E4 : Pédiatre, homme

- ES5 : Cadre de santé, homme

- E6 : Puéricultrice, femme

- E7 : Biologiste de la reproduction, homme

Dés le début de I’entretien nous avons ressenti une certaine réserve du groupe vis a vis
du sujet, traduite par une difficulté a entrer dans I’entretien : nombreuses questions sur le sujet
et notamment : « pourquoi ce sujet ? » (E2). Notre sentiment se confirme a la fin de I’entretien :
« cette discussion nous met mal a I’aise » (E4), « moi un truc comme ¢a ¢a me perturbe » (E3)
Les interrogations multiples peuvent également s’expliquer par le fait que la plupart des
membres du groupe, méme ceux concernés par le sujet, n’avaient en réalité jamais entendu
parler de ce test : « Pourtant vous voyez je suis concernée, je fais partie d'une association sur le
handicap grave et on n’avait pas entendu parler de ¢a » (E3).

L’intérét général des participants pour le sujet participe aux interrogations et I’entretien se

conclue par I’idée que c’est un sujet qui concerne le comité national d’éthique.

La question de la précision du test est rapidement abordée : « la question c'est toujours
la méme, c'est ou est ce qu'on met la limite ? » (E1). En effet les risques de faux positifs et faux
négatifs ont des « conséquences importantes en terme humain, en terme de relation, en terme
de débordements » (E2). De plus le test n’étant pas exhaustif il ne représente en aucun cas une
garantie : « C'est une sécurité par rapport a certaines affections mais c'est pas une garantie.

Vous cherchez 90 maladies ¢a peut étre la 91eéme que vous n'avez pas cherchée, ou un pépin de



novo. » (E7). Enfin le dépistage de certaines maladies n’empéche pas I’apparition de nouvelles
maladies (exemple du virus Zika).

Les participants nous mettent en garde face a ce test qualifi¢ d’« utopique » (terme utilisé
dix fois) qui favorise « le mythe de I’enfant parfait » (E3,E4,E7). Dans une société ou le discours
dominant du « beau bébé¢ » est relay¢ par les médias il faut veiller a ne pas alimenter le discours
de la certitude. La compréhension des couples peut €tre variable : « Vous avez certainement
délivré une information qui est la meilleure possible mais la compréhension, 'appropriation par
le couple de cette information la, on entend bien ce que 1'on veut, et c'est pas si facile de faire
comprendre les tenants et les aboutissants de quelque chose qui est assez technique et moi j'ai
I'impression que on ressort de votre consultation en disant « on va avoir un enfant sans
maladie ». » (E2). Il ne faut donc pas perdre de vue que la parentalité est un risque : « C'est un
risque sur la santé, c'est un risque sur la capacité¢ des adultes a gérer I'enfant, au mieux des
intéréts de l'enfant » (E2)

Le DGP doit étre un choix pour les couples. L’obligation signerait un basculement vers
I’eugénisme : « la premiére condition c'est I'absence d'obligation parce que si on n’a pas de
maladie, si jamais on était obligé de faire le dépistage ca c'est de I'eugénisme » (E4). L un des
participant met en avant « le droit de ne pas savoir » (E2) en prenant I’exemple de personnes
ayant refusé¢ de se faire dépister malgré un membre de la famille atteint de Chorée de
Huntington. Dire que le dépistage n’est pas obligatoire ¢’est « redonner leur liberté » (E7) aux
personnes. Cependant ce choix peut également devenir une « charge » (E7).

L’accessibilité du test est également discutée. La prise en charge du dépistage
permettrait de ne pas favoriser les inégalités sociales. Mais avant de pouvoir prendre en charge
un test il faut s’assurer de son utilit€. De plus permettre 1’accés a tous au DGP serait
« banaliser » le test (terme utilisé 14 fois par ES). Si le test est banalisé, cela n’est donc plus un
choix libre et éclairé. Donner un acces a tous les parents est présenté comme une solution de
facilité. Cela correspond a un moyen pour les médecins de se dédouaner de leur responsabilité
dans un contexte de juridisation de la société. L’ensemble du groupe est favorable a ce que le
dépistage soit proposé aux familles ayant un historique. Cependant I’un des participant nous
avertit que si le test n’est pas proposé aux autres familles, il risque d’y avoir des récriminations :
« 1l faut s'attendre derriere a ce que la majorité de la population vienne nous dire ben ouais mais
bon, moi j'ai peut-étre pas souffert mais j'ai pas envie de souffrir donc j'ai envie quand méme
de savoir » (E1)

La mise en place du DGP fait craindre une dérive eugénique : « Moi ma crainte c'est

qu'on tombe dans l'eugénisme » (E3). L’un des participant nous rappelle que par le passé les



hommes se sont trompés : « le bébé parfait Aryen en réalité c’était une juive » (E2) et que nous
nous tromperions également. La sélection génétique ne laisse plus de place au hasard et peut
constituer un risque pour 1’évolutivité¢ de I’espece.

Il existe par ailleurs un risque que les compagnies d’assurance s’emparent du test afin
de moduler leurs tarifs.

Le retentissement du DGP pour les futurs parents est €également évoqué: « apres ¢a peut
aller jusqu'a la rupture en fait... On prend plus le risque de s’aimer, de vivre ensemble... » (E3).
Parallelement, I’arrivée d’un enfant handicapé dans la famille peut étre destructeur pour les
parents qui se retrouvent seuls a gérer cela. Une pression sociétale pourrait se développer vis a
vis des parents d’enfant handicapés: « On pourrait reprocher a des parents, ou leur faire sentir
que voila ils ont été bien exigent vis a vis de la société que de faire vivre un enfant... » (E3) En
pratique la mise en place du DGP se complexifie par le fait que le couple ne correspond pas
forcément aux géniteurs. En effet le pere social peut étre différent du pere biologique. Ce
pourcentage serait en baisse selon le biologiste mais il admet avoir une vision biaisée car il ne
voit que les projets de parentalité construits.

Historiquement, 1’évolution va dans le sens du DGP qui est un « continuum ».
Actuellement il est déja possible pour les francais de faire le test a 1’étranger. Il en ressort un
sentiment inéluctable qu’un jour les enfants naitront avec un « catalogue de risque » (E7) et que
la question du test ne se posera plus.

L’argument économique semble étre un argument majeur li¢ au développement du
test « méme si ce sera un argument caché » (E1). L’intérét économique réside non seulement
dans I’éviction de pathologies coliteuses mais ¢galement dans le développement de start-ups
qui réaliseront le test. Les participant dénoncent une industrialisation de la médecine
procréative qui devient un « business international » (E7) basé sur les inégalités : « C’est
profondément une catastrophe » (E4).

Le groupe avait des difficultés a reconnaitre 1’intérét du test, seul un des membres du
groupe dit : « ¢a n’est pas inintéressant » (E4). Les dépistages précédents étaient réalisés dans
I’intérét de I’enfant or 1a il semble que ce soit I’intérét de la société qui prime. Le DGP inverse
le probléme et « court-circuite » (E7) les enfants handicapés. L un des participants en vient
méme a dire que le test ne sert a rien : « Oui mais n'empéche que ¢a ne vous garantit rien du
tout, donc ¢a sert a rien, c¢a fera tourner 1'économie de la start-up ou de la pharmacie qui s'en

occupera mais c'est tout. » (ES)



Les enquétés sont favorables a ce que le test soit présenté aux couples ayant déja un
enfant handicapé ou souffrant d’une maladie grave afin qu’ils puissent avoir le choix de ne pas
avoir plusieurs enfants malades et de se « ressourcer » (E5) avec un enfant qui n’a pas ces
problématiques. Le biologiste a néanmoins exprimé un intérét modeste du test dans le cas d’une
histoire familiale. Concernant le reste des parents, certains participants pensent qu’il ne faut pas
donner un acces a tous les parents car cela serait trop « agressif » (E2), d’autres ne savent pas
se prononcer.

Les pathologies qui pourraient étre concernées par le test sont d’autant plus difficile a
déterminer que le seuil de gravité peut étre individuel.

Le groupe nous propose une vision plutdt paternaliste de I’encadrement du test. Selon
eux, la loi serait excessive sur le sujet. Une conférence de consensus est envisageable. C’est au
médecin de proposer le test et d’accompagner les parents puisqu’il est celui qui connait le mieux
la pathologie. Le médecin doit également savoir garder les limites et s’opposer aux

revendications éventuelles.

b) Focus group de médecins

L’entretien a été réalisé par 3 enquéteurs dans une salle de la faculté¢ de médecine, les
participants étaient :

- El : Généticienne, femme

- E2 : Médecin généraliste, femme

- E3: Pédiatre néonatologue, homme

- E4 : médecin généraliste, femme

- ES5 : Endocrino-pédiatre, femme

- E6: Médecin généraliste, femme

- E7: Pédiatre spécialisée dans la mucoviscidose, femme

Un temps de latence initial avant de répondre aux questions évoque une forme de
retenue par rapport au sujet. Cette appréhension se confirme lors de la comparaison au film:
« bienvenue a Gattaca » (E2). De maniere générale le groupe semble réticent a ce que le DGP
soit mis en place mais plusieurs des participants se positionnent en disant qu’a titre individuel
ils seraient intéressés par le dépistage : « Sur le coté individuel et le c6té population, j'ai
I'impression qu'on est tous un petit peu unanime sur le fait de vouloir freiner. Maintenant voila

pour chercher les points positifs parce que quand méme on va revenir la-dessus, je m'imagine



que on propose un examen préconceptionnel pour €viter je pense a 1'amyotrophie spinale, je
pense a des mucopolysaccharidoses, des trucs métaboliques bien pas sympa, la juste moi la,
j'essaie, euh je crois que j'aurais envie de le faire. A 1'échelle individuelle, maintenant en terme
sociétal, je crois que je ne le souhaite pas qu'on le fasse. » (E1) Enfin il ressort le sentiment que
la mise en place du dépistage sera « inéluctable » (E1, E7). Ce projet correspondra au souhait
de la population générale qui y verra un moyen de préserver les enfants de maladies et
n’imaginera pas les dérives possibles. Les intervenants ne sont cependant pas tous d’accord sur
son imminence. Bien qu’il soit soumis a des interrogations éthiques, le c6t¢ impalpable du DGP

le différencie de sujets comme 1’euthanasie et il pourrait donc obtenir un accord plus rapide.

Le DGP représente un changement par rapport a la pratique actuelle puisqu’il ne cible
pas une pathologie particuliere. Il s’agit d’un « bouleversement » (E1) pour les médecins. De
plus les généticiens étant peu nombreux, I’accompagnement des patients devra également étre
envisagé par les médecins généralistes. Cependant ceux-ci nécessitent d’€tre formés au
préalable : « Je ne me vois pas du tout, moi, gérer ¢a, en tout cas a 1'heure actuelle » (E2), « du
coup ils vont venir nous voir en premier, nous, généralistes, on va rien y connaitre, on va rien
comprendre a toutes ces choses du risque et si on est pas formés a ¢a, on ne va pas du tout
pouvoir accompagner les parents » (E4). L’un des médecins considere que ce test « désengage »
les médecins de leur « responsabilités » : « ¢’est aussi réduire notre exercice, je trouve » (E3).

Pour les futurs parents, le test sera pourvoyeur d’anxiété majeure. Le DGP transforme
la grossesse qui devrait étre une joie en un probléme médical. De plus il s’agit d’un test du
couple, ce qui signifie que le choix de faire le test peut entrainer des désaccords au sein méme
du couple. Les résultats du test peuvent véhiculer chez les couples I’idée selon laquelle ils ne
sont pas « compatibles » (E1). En pré-grossesse, alors que la famille n’est pas encore construite,
cela peut aboutir a une destruction du couple. Les couples seront probablement favorables aux
tests dans la majorit¢ des cas car ils ont la volonté de savoir mais cela s’explique pour la
généticienne par une méconnaissance de la génétique. Dans tous les cas, la parentalité est
difficile et c’est I’amour qui doit primer : « et c'est pas parce qu'ils sont en bonne santé ou qu'ils
sont malades que cet amour va changer » (E3).

Le DGP développe « le coté mystique et sur-mystifié¢ de cet enfant absolument parfait »
(E4) avec le risque que les gens ne comprennent pas vraiment de quoi il s’agit. En cas de
pathologie malgré le test, les médecins s’interrogent sur le vécu des parents. Les

incompréhensions seront d’autant plus fortes que les individus seront de moins en moins



exposés a la maladie. La crainte d’une altération de la relation médecin-patient et le risque que
les parents se retournent juridiquement contre les médecins est exprimée.

Les intervenants sont préoccupés par la qualité de I’information du test : « il y a un c6té
information qui risque de passer, comme la NFS, sans que les gens aient vraiment compris en
fait ce qui est fait derriere » (E1). La génétique est une discipline complexe et la compréhension
du test par la population risque d’étre limitée. Cela sera d’autant plus compliqué que les
pathologies seront nombreuses et qu’il s’agira de maladies rares. Un parall¢le est fait avec le
dépistage de la trisomie 21 qui est devenu un examen de routine sans vrai information.

L’accessibilité du test est discutée. Actuellement 1’inégalité¢ réside dans 1’accés au
dépistage mais aussi dans la possibilité de compréhension du dépistage. Une démocratisation
et une prise en charge financiere du test permettrait de réduire ces inégalités. Cependant cela
rendrait le dépistage anodin : « Apres c'est normal que tout le monde puisse y avoir acces et
qu'il n'y ait pas de groupe de population qui parce que ils connaissent plus aient acces mais le
fait de proposer systématiquement, c'est pas la méme chose que d'accéder éventuellement a une
demande. » (E3), « Donc en fait aujourd'hui moi ce que j'aime bien dans le coté, les gens qui le
font ils crachent dans un truc ils l'envoient aux Etats-Unis, mais ils savent qu'ils font quelque
chose qui est quand méme un peu limite » (E1).

Les propriétés métrologiques du test sont examinées. Un dépistage ¢€largi pose le
probléme du risque de sur-diagnostic et d’ IMG d’enfants non malades. De plus le DGP n’est
pas une garantie et nous ne sommes pas capables de prévoir tout ce qui se passera pendant la
grossesse. Les médecins s’inquictent également de possibles difficultés d’interprétation de
variants de signification indéterminée.

La question du choix du test est ici peu abordée. Il est simplement remarqué que certains
couples ne souhaitent pas faire de test.

Le DGP fait craindre un eugénisme « de masse » (ES) qui correspond a une volonté de
maitrise absolue du risque : « A quel point on accepte de faillir en médecine ? » (E6). De plus
nous ne serions probablement pas tous la si nos parents avaient pu bénéficier du DGP. Le DGP
suggere 1’¢élimination alors qu’il a parfois d’autres solutions possibles : « Donc c'est complexe
parce que finalement on est toujours maitre, on a des techniques qui permettent de dépister des
choses qu'on peut prendre en charge mais comme on les dépiste, on va faire une interruption
mais finalement il y a une prise en charge qui est possible avec peut-étre pas tant de souffrance
que ¢a » (E3).

L’utilisation des données génétiques pourrait dériver. Les applications de rencontre

pourraient s’en servir: «Est-ce que finalement chacun aura sa fiche et puis on va lire Tinder et



puis... enfin ¢a peut aller loin quand méme » (E6). Les intervenants avertissent du risque de
discrimination si les compagnies d’assurances s’emparaient de ces données. Ces données
pourraient également étre exigées par les banques dans le cadre d’un prét. La conservation des
données dans le temps est également discutée.

La pédiatre ayant écrit sur le deuil anténatal amene le groupe a réfléchir a la notion de
deuil. Le DGP semble préventif mais il aboutit a un DPI ou un DPN et donc a un deuil. Il n’y
a pas un temps de la grossesse ou le deuil soit plus facile a faire. « On ne peut pas dire tient
c'est plus facile de faire le deuil maintenant qu'apres. Toujours est-il qu'il y aura ce probléme-
13, il aura des cas de deuil a faire » (ES). Le deuil d’une grossesse qui n’a pas encore eu lieu est
probablement tres difficile a faire. Le deuil de quelqu’un est accepté par la société et I’échange
autour de ce deuil permet d’avancer, si ¢’est avant la grossesse ce n’est plus possible.

A D’étranger, le DGP proposé par certaines cliniques dans le cadre de la PMA présente
un intérét économique majeur et permet a ces cliniques de se dédouaner en cas de pathologie
de I’enfant nait par FIV.

Sur le plan économique, le DGP de masse représentera un colt financier pour la
population. Cependant dépister pourrait coliter moins cher que de prendre en charge et
permettrait de faire des économies de santé. Les participants ne sont pas tous d’accord a ce
sujet. De plus I’idée d’une économie réalisée par la diminution d’enfants malades dérange et ce
d’autant plus qu’il y a d’autres pathologies plus cotiteuse a la société. Le DGP évoque les DTC
qui visent a estimer un risque individuel et faire la course aux patients :« Donc on a quand
méme l'impression la-dedans qu'on fait marcher la machine a sous, on fait nos tests de génomes
en préconceptionnel a tous les couples et apres on fait marcher le DPI, donc il y a une économie
qui s'installe par ailleurs » (E1). L’enfant devient un « objet de consommation » (E3)

L’intérét final du dépistage est remis en question : « Juste 1'idée c'est pourquoi est-ce
qu'on le ferait en fait? Parce que je pense qu’il n’y a pas de réponse et la premiere question c'est
quand méme ¢a, pourquoi est-ce qu'on le fait ? » (E3). Il y a beaucoup plus de risque d’étre
handicapé suite a un évenement de vie que d’avoir une maladie grave. Cet argument est réfuté :
« on m'informe que je peux éviter d'avoir un enfant ayant une maladie métabolique grave, alors
que l'accident c'est des choses imprévisibles » (E7) Proposer le test permettrait d’en canaliser
I’acces et d’éviter les dépistages « sauvages » (E5) afin de mieux informer et accompagner les
parents. Le DGP peut également permettre d’éviter de la souffrance mais tous les participants

ne sont pas d’accord a ce sujet.



Ainsi les intervenants supposent que le test sera probablement proposé par les médecins
généralistes puisque les généticiens sont trop peu nombreux. Ceux-ci s’en sentant actuellement
incapables, cela suppose une formation au préalable.

Il semble compliqué de définir un moment appropri¢ pour proposer le test puisque la
famille actuelle est difficile a appréhender. S’1l s’agit d’un dépistage de masse il ne faut pas le
proposer qu’aux couples puisque cela entrainera une inégalité avec les grossesses spontanées.

Les pathologies visées sont des maladies récessives séveres mais il est difficile de fixer
un seuil. En effet les thérapeutiques étant en constante évolution, une pathologie jugée grave
aujourd’hui ne le sera peut-€tre plus demain. Le déces n’est pas un bon marqueur. L’altération
de la qualit¢ de vie pourrait étre un bon marqueur mais il est trés difficile a évaluer.
L’¢établissement d’une liste de pathologies semble inenvisageable : «c’est pas possible méme
de lister I’acceptable ou pas acceptable » (E4).

L’encadrement du test parait compliqué. Les dérives seront inévitables, les couples
demanderont a ce qu’on adapte le cadre a leur situation propre. Dans le cas d’un dépistage de
masse, la population sera informée et les médecins n’auront plus la main sur la situation. Le
cadre permet néanmoins d’exprimer des réserves. Ils suggerent que le cadre soit posé par les
médecins car ce sont eux qui réaliseront le dépistage. La possibilité de « jurys populaires » (E6)
est €également évoquée mais avec le risque que ce soit des personnes non informées qui donnent

leur avis.

¢) Focus group de SHS

L’entretien a été réalisé par 2 enquéteurs a la Maison des sciences et de I’homme (MSH)
et les participants étaient :

- E1 : Juriste et Maitre de conférences a I’Université de Nantes, il a réalisé une thése sur
le droit des dispositifs médicaux.

- E2 : Sociologue a I’université de Nantes, il a réalisé une theése sur le DPN et le DPI

- E3 : Professeur de sociologie, il conduit un programme de recherche sur le DPN de la
mucoviscidose

- E4: Oncologue retraité, il fait actuellement des consultations d’éthique et est chercheur

a la MSH.

Les participants semblaient partagés sur le sujet tantot présenté comme « une chance »

(E4), tant6t comme un « film de science-fiction » (E2). Le risque de dérives du test est certain



ce qui suscite des inquiétudes mais ne justifie pas forcément de ne pas saisir la chance qu’il
représente. Les participants expriment que les questions sur la procréation concernent I’individu

mais également la société et qu’il est donc important que les échanges sur le sujet soient ouverts.

Au cours des derniéres années, une « méfiance » (E2) des citoyens vis-a-vis des
nouveaux dispositifs médicaux s’est développée. Cette méfiance est expliquée par les scandales
sanitaires qui ont eu lieu mais également par le fait que celui qui crée un dispositif médical ne
peut pas prévoir sa réappropriation: « l'ingénieur qui pense un dispositif ne peut pas anticiper
la réappropriation de son dispositif par les utilisateurs et par la société en générale » (E1). Il
existe une « déconnection » (E1) entre le savoir de celui qui congoit et le savoir de celui qui
utilise le dispositif médical. Cette notion peu étudiée du droit laisse une marge de manceuvre
technique importante et est responsable d’une modification de la relation médecin patient. La
loi devient alors le garant des citoyens.

Concernant les médecins, 1’un des intervenants nous explique que les avancées
technologiques rapides et la marchandisation des dispositifs médicaux entre en percussion avec
certains « idéaux de métiers » (E3). L utilisation de la génétique déborde et n’est plus utilisée
que par les généticiens. D’autre part, la mise en place du DGP impose une lourde responsabilité:
« Donc on va confier le role d'informateur aux généticiens et donc ¢a lui implique au généticien
ou a ses collégue, a ce groupe 1a, une responsabilité gigantesque puisque c'est lui qui va détenir
le savoir, c'est celui qui détient le savoir qui a le pouvoir » (E3). Les avancées sur la procréation
affectent le c6té « entrepreneur moral » (E3) des soignants qui influent sur la prise de décision
des parents et entrainent une normalisation des conduites. Ils ont donc un impact sur la
« trajectoire de vie » (E3) des patients ce qui complexifie leur « fardeau moral » (E3). Ainsi le
médecin peut conseiller mais il ne peut pas étre seul.

Les avancées techniques complexifient également le fardeau moral des parents. En effet
la décision médicale s’inscrit dans une chaine de décision et poursuit le patient toute sa vie avec
de potentiels regrets a posteriori. Le DGP implique une réflexion sur la transmission de la
maladie. Dans tous les cas s’il y a un enfant malade ce sera a la famille d’assumer.

Les dispositifs médicaux nourrissent une utopie technologique. Il s’agit d’une
« promesse » (E3) pour les industriels, pour les médecins et pour les patients. Pour les parents
ce n’est plus seulement I’éviction d’une maladie rare mais également un enfant idéalisé. Le
risque est de créer des déceptions importantes. Le DTP promet une transparence totale car il
répond a certaines incertitudes mais il crée de nouvelles incertitudes : « chaque technique porte

son lot d'avancées et de contraintes nouvelles » (E1).



L’acces au test est discuté sur le plan juridique. La mise sur le marché d’un dispositif
médical est basée sur le discours du fabricant, il faut qu’il ait une vertu de santé. Les DTC
cherchent a contourner la réglementation contraignante liée aux dispositifs médicaux tout en
bénéficiant de 1’aura évoquée par la génétique. Pour qu’un acte soit remboursé, il doit tre
concretement dans le soin du patient.

Les intervenants nous interpellent sur « I’ambivalence du désir de savoir » (E3), savoir
est irréversible ce qui rend I’individu responsable de ses actes et peut étre un fardeau. Le test
est non obligatoire mais c’est un choix qui devient obligatoire : « Parce que méme si on refuse,
on refuse, ou on est contre, il faut étre soit pour soit contre, soit le faire, soit ne pas le faire, soit
faire le choix de, c'est toujours un choix » (E2). De plus choisir alors que les connaissances
évoluent en permanence et qu’il y a des incertitudes crée une forme d’hyper responsabilité.
Ainsi le test favorise I’autonomie mais pas forcément les libertés.

Le seuil de maladie indésirable est un long débat complexe. Avoir une maladie
génétique est une étiquette parfois stigmatisante alors que les manifestations sont parfois
faibles : « Parce que la notion de maladie elle est assez plurielle en fait, il y a ce que vit le
patient comme symptomes et puis il y a ceux qu'il pourrait vivre et en plus ceux qu'il pourrait
vivre en interaction avec d'autres patients s'il vient a procréer avec d'autres patients qui ont
d'autres criteres » (E1).

La diffusion des techniques de New Generation Sequencing (NGS) fait craindre
I’apparition d’un « eugénisme libéral »: «... maintenant avec les techniques NGS, il y a
beaucoup de choix, il y a des choix bien plus ciblés mais il y a aussi des situations, on le voit
surtout aux Etats-Unis, ou vraiment il y a une palette de décisions hyper individualisées, tres
trés importante, du coup un contexte tres différent, presque science-fiction, on pourrait dire,
trés orienté vers le futur, vers méme une nouvelle, on parle souvent d"'eugénisme libéral", 1a
c'est vraiment quelque chose, je sais pas si ¢a existe, je ne vais pas rentrer la-dedans maintenant
mais c'est vrai que 1a il y a une sélection individuelle, il y a un dépistage parfois incontrdlé »
(E2). Un parallele est fait avec la trisomie 21 ou la quasi-totalité des couples choisissent de faire
une IMG. Cette norme s’est instituée a I’insu de tous et fait supposer que les nouvelles normes
s’instaureront a I’insu de tous. Le risque est que I’individu souhaite contrdler sa propre
descendance. Enfin certaines mutations peuvent €tre un avantage en termes d’évolution et la
biodiversité est un critére essentiel a la vie. Cet argument reste peu irréfutable pour les maladies
extrémement graves.

L’utilisation des données génétiques au travers des DTC dépasse le cadre médical. Des

personnes ordinaires ont acces a des données génétiques massives, ce qui est « effrayant », « on



franchit un pas » (E2). Les données numériques peuvent facilement circuler sur internet. Nous
assistons a ’apparition de start-ups qui réutilisent les données et les détournent de leur usage
initial, pour des sites de rencontre, par exemple.

La marchandisation des dispositifs médicaux correspond a un usage « débridé » (E3)
de ces dispositifs. Au travers de la marchandisation le DGP devient un objet de marchandage.
Le DGP qui est quelque chose d’intime et complexe devient un objet de consommation. Le test
est dans une logique hyper-marchande qui permet la création de match puis de bébés
hypothétiques. Cela crée des inquiétudes car la marchandisation est incontrdlable, elle dépasse
le droit, I’éthique et la technique : « c'est le premier rectorateur le marchand » (E4).

La mise en place du DGP peut permettre de développer les savoirs. Cependant I’ intérét
médical du test semble limité. Il y a une forme d’« impouvoir » (E3) face a la génétique, nous
pouvons investiguer la composante génétique mais nous ne sommes pas capable de la modifier.
Par ailleurs, plus il y a de mutations testées plus on trouve de mutations chez les individus. Le

test n’a donc pas forcément d’intérét sur le plan individuel, il s’inscrit dans un projet parental.

Le groupe s’interroge sur la capacité des médecins a prescrire et interpréter le DGP en
sachant que certains médecins prescrivent des examens sans pour autant maitriser la pathologie.

Les pathologies concernées par le test sont également difficiles a définir puisque la
notion de gravité est extensible et peut étre individuelle.

Ils proposent que 1’encadrement soit basé sur des recommandations de bonne pratique.
Celles-ci permettent de choisir les pratiques les plus satisfaisantes selon les connaissances et
selon les trajectoires biographiques des patients. Elles donnent un référentiel aux patients et aux
soignants et permettent de créer des seuils d’alerte lors d’usages immodérés des nouvelles
techniques. Elles sont un instrument normatif, non obligatoire mais qui peut étre repris
juridiquement. Enfin cela indique qu’une réflexion sur le sujet a eu lieu. Il serait également
intéressant de faire appel a des associations de parents car il semble 1égitime qu’ils s’expriment
sur le sujet. Cela parait pertinent uniquement si ce sont des personnes concernées qui

s’expriment.

Ainsi nous mesurons la diversité des theémes abordés et la diversité des interrogations
que suscite chaque théme. La plupart des enjeux du DGP étaient abordés dans chaque groupe.

L’angle de discussion variait cependant selon le domaine d’expertise de chacun. Le DGP



interpelle autant en tant que nouveau dispositif médical que dans les modalités de sa mise en

place.



I'V-Discussion

Tout d’abord nous analyserons les principaux enjeux du DGP mis en évidence par les
différents entretiens. Puis nous montrerons en quoi cette ¢tude apporte un regard nouveau sur

le sujet.

1. Résultats principaux

a) Un choix complexe

Au cours des entretiens 1’absence d’obligation du dépistage est apparue comme un
principe fondamental pour lequel les intervenants étaient unanimes. Le DGP s’il est proposé
doit étre un « choix ». Il n’existe actuellement qu’un seul pays dans lequel ce dépistage est
obligatoire. Il s’agit de I’ Arabie saoudite qui a rendu obligatoire en 2003 le dépistage prémarital
afin de détecter la transmission de la drépanocytose et de la thalassémie [21]. En France méme
pour un nombre restreint de pathologies cela est inconcevable. Cet aspect du dépistage est en
accord avec 1’avis de la population au cours des débats citoyens mis en place lors des états
généraux de bioéthiques [22].

Les médecins étaient d’avis que les familles seraient demandeuses de faire le test. La
principale raison évoquée €tait 1’absence de conscience par ces familles des risques de dérives
possibles. Pourtant en étudiant les entretiens des deux familles nous réalisons qu’il s’agit d’un
choix plus complexe. La mere de la famille qui a fait le test nous dit bien avoir été initialement
opposée au test et avoir été influencée par I’histoire de la maladie de leur premier fils et le
contexte de la PMA. Les résultats potentiels de ces tests font craindre aux parents que nous
avons interrogés une rupture dans le couple. La représentante d’une association d’usagers
évoque également cette idée. Le couple qui n’a pas eu acces au test semble en faveur du DGP
dans la mesure ou cela permettrait d’éviter un handicap grave. Cependant ils sont ¢galement
conscients que le dépistage proposé n’est pas exhaustif et potentiellement pourvoyeur
d’anxiété. Contrairement a ce qui était avancé par les médecins ils abordent spontanément le
risque de dérives telles que la sélection des genes et 1’utilisation des données génétiques par les
compagnies d’assurance. Ces deux seuls entretiens ne nous permettent pas de décrire

I’ensemble des représentations vis-a-vis de ces tests mais nous permettent de rendre compte de



la complexité des décisions a prendre pour les parents et réfutent 1’idée selon laquelle les
patients sont demandeurs du test sans limite. Les questions soulevées par les citoyens aux cours
des états généraux de bioéthique étaient en accord avec nos résultats [22].

Le focus group de médecin aborde 1’idée selon laquelle ce choix peut devenir une charge
morale pour I’individu. Cette idée est reprise par I’'un des sociologues du focus group de SHS
qui I’appelle I’«ambivalence du désir de savoir ». L’individu se retrouve dans 1’obligation de
choisir. Il devient alors responsable de ses propres actes. Ce choix qui était présenté comme
une liberté individuelle devient plus une contrainte pour 1’individu.

Légalement I’examen des caractéristiques génétiques d’une personne doit étre un
choix libre et éclairé [23]. Dans le cadre d’un dépistage génétique ’accés a 1’information
semble restreint [24]. Les enquétés remarquent a plusieurs reprises la complexit¢ de la
génétique et les difficultés de compréhension qui se posent pour les patients. De plus la
génétique est une discipline en évolution perpétuelle et pour laquelle il existe de nombreuses
incertitudes, notamment dans I’interprétation des variations. L’un des participants du focus
group d’éthique exprime la possibilité de pressions sociales sur les parents, ce qui pourrait
altérer la liberté de leur choix. A plusieurs reprises la crainte d’un dépistage qui deviendrait

obligatoire pour des raisons économiques est mise en avant par les intervenants.

Ainsi la question du choix du DGP est au centre des préoccupations. Ce choix représente
une liberté individuelle. Cependant il rend les patients responsables des conséquences que ce
choix peut avoir sur leur vie future. La responsabilité imposée par ce choix est d’autant plus

préoccupante qu’un choix libre et éclairé¢ semble compliqué a obtenir.

b) Un intérét discuté

En 2015, une étude réalisée sur 41 experts internationaux permet de discerner les deux
principaux intéréts du DGP [25]. Le premier avantage du test est d’accroitre les options pour le
couple en matiere de procréation [19,25]. Dans notre étude cette idée est présente uniquement
dans le deuxieme entretien de famille. Le deuxieme avantage du test est la possible diminution
de la morbi-mortalité infantile et donc moins de souffrance familiale [25]. Ce point suggere un
choix par les couples d’éviction de la pathologie en cas de risque avéré. La diminution de la
souffrance parentale a été évoquée lors du focus group de médecins mais plusieurs participants
n’¢étaient pas d’accord sur cette idée. Les médecins enquétés avancent qu’il n’y a pas de moment

ou le deuil d’un enfant ou de 1’idée d’un enfant est plus facile a vivre. De plus 1’éviction



systématique de certaines pathologies pose la question de la sélection et fait craindre une dérive
eugéniste.

L’un des intéréts du DGP soulevé par le focus group de SHS serait celui de développer
les savoirs. L’amélioration des connaissances en matiere de génétique est d’ailleurs 1'un des
enjeux majeurs du projet « France génomique 2025 » [26]. Toutefois I’un des sociologues que
nous avons interrogés oppose a cette idée 1’« impouvoir » de la génétique. Actuellement les
connaissances en génétique humaine restent limitées et permettent rarement 1’acces a des
thérapies.

Selon les médecins enquétés, le seul intérét qu’ils trouvent au DGP est celui de pouvoir
canaliser le dépistage afin d’éviter que les individus se tournent vers les DTC. Ces tests sont
disponibles via internet malgré les 1égislations nationales [27] . L’avantage serait de pouvoir
proposer un meilleur accompagnement des patients.

Enfin I’enjeu majeur qui ressort des entretiens que nous avons menés est un intérét
économique. Des économies pourraient étre réalisées en termes de santé publique puisqu’il y
aurait trés certainement une diminution des pathologies graves et chroniques dont la prise en
charge au long cours est tres onéreuse [25] . Selon notre expert généticien, ces économies
pourraient servir d’argument afin de justifier une prise en charge du test par 1’assurance
maladie. I1 existe également un intérét économique important pour les entreprises développant
le test [16,28]. Dans le cadre du projet France génomique 2025, I’intérét économique du
séquencage génomique est clairement énoncé par le gouvernement [26]. Cependant la
marchandisation du DGP est dénoncée dans les trois focus groups que nous avons réalisés. La
procréation devient un business et I’enfant un objet de consommation. Cette préoccupation qui

existait déja dans le cadre de la PMA [29] semble encore plus marquée avec le DGP [30].

Ainsi I’intérét médical du DGP ne fait pas 'unanimité. En revanche il semblerait que

son intérét économique soit un facteur pouvant favoriser son développement.

c) Les risques de dérives

Tout au long de notre étude, le DGP fait craindre aux enquétés une dérive eugéniste. Ce
sentiment est partagé par la population frangaise [22]. L’avis du conseil supérieur de la santé
belge émis en 2017 considere que cette crainte est inappropri¢e dans la mesure ou le dépistage
n’est pas obligatoire [19]. Cependant les participants du focus group de SHS mettent en garde

face a des normes qui ont tendance a s’instaurer a 1’insu de tous. La philosophe Stéphanie



Dupouy a étudié¢ le choix du dépistage de la trisomie 21 [31]. Elle décrit un dépistage devenu
quasi obligatoire dans la société actuelle. La décision quasi unanime de faire ce dépistage
s’inscrit selon elle dans un « nouvel eugénisme ». De plus, toujours dans le cadre de la trisomie
21, face a un dépistage positif il existe une réponse unique largement majoritaire d’élimination
[32]. Par conséquent, il parait évident que méme si le dépistage n’est pas imposé, la mise en
place du DGP sera a I’origine d’une sélection de masse. Selon le Professeur Dominique Stoppa-
Lyonnet et le Professeur Laurence Faivre, dans une contribution adressée en mai au CCNE,
validée par la Fédération francaise de génétique humaine et le Groupe génétique et cancer
Unicancer, la meilleure facon de lutter contre ces dérives eugénistes, est de s’engager dans
I’accueil des enfants et des adultes malades et le soutien a la recherche [33].

La deuxiéme inquiétude relative au DGP concerne 1’utilisation des données génétiques
[22,34] . Méme si cela est interdit par la loi, les participants de 1’étude abordent a plusieurs
reprise le risque que des entreprises telles que les banques ou les assurances s’emparent des
données génétiques de leurs clients [35]. Les enquétés évoquent également la possibilité que
les données génétiques soient utilisées par des sites de rencontre. Cela fait craindre une société
dans laquelle les individus s’apparieraient sur la base de leurs données génétiques. Cette
utilisation est déja proposée par des start-ups telles que « Genepartner » qui évalue la

compatibilité¢ de deux personnes suite a des tests génétiques [36].

Les éventuelles dérives du test méritent d’€tre identifiées afin de pouvoir €tre anticipées.
Bien que I’objectif initial du test ne soit pas dans une démarche de sélection, il ne faut pas

minimiser le risque de développement de fagon insidieuse d’un eugénisme.

d) Modalités de la mise en place du DGP

Il semble particulicrement important de déterminer précisément quelles sont les
pathologies concernées par le test. Les enquétés sont d’avis que le test devrait concerner
uniquement les maladies d’une particuliere gravité. Actuellement il existe une grande disparité
de pathologies proposées par les laboratoires effectuant le test [37]. De plus pour le méme
génotype il peut y avoir une grande variation de phénotypes. Afin de réduire au minimum les
incertitudes il est possible de prioriser les mutations pathogenes a forte pénétrance et associées
a une faible variabilité d’expression [19]. Les Professeurs Faivre et Stoppa Lyonnet proposent
qu’il n’y ait pas de liste figée d’affections a tester mais que celle-ci puisse rester évolutive [33].

Le CCNE suggére que le dépistage ne concerne qu’un panel restreint de maladies



monogéniques graves, survenant chez ’enfant ou 1’adulte jeune et avec la possibilité pour les
patients d’ajouter une soixantaine de génes dits « actionnables » [20].

La question du médecin informateur et prescripteur est également débattue au cours de
notre étude. Les médecins généticiens ne sont pas suffisamment nombreux en France pour
informer les couples intéressés par ces tests. Les gynécologues et les médecins généralistes
ayant déja un role d’orientation des femmes enceintes ou des femmes ayant un projet de
grossesse, ils occupent une place privilégiée pour informer les familles quant au DGP [19].
Plusieurs études révelent que les patients préferent que le test leur soit proposé par leur médecin
généraliste [17,34]. Les médecins généralistes de notre étude manifestent des inquiétudes au
regard de leurs compétences pour pouvoir informer et accompagner correctement les parents.
Les médecins généralistes ont regu une formation en génétique générale théorique dans le cadre
de leur formation initiale de deuxieme cycle des études médicales. Or les compétences requises
pour I’accompagnement dans les décisions de recourir au DGP correspondent a une pratique
du conseil génétique. Il semble nécessaire de développer leurs connaissances a travers des
formations avant qu’il puisse étre envisagé d’inclure le conseil génétique a leur pratique
[38,39]. Une ¢étude réalisée aupres des généticiens [40] met en avant les difficultés qui peuvent
étre lices a I'interprétation des résultats du test et a la communication d’un conseil génétique
aux patients. L intervention d’un généticien serait donc nécessaire. Ces problématiques rendent
actuellement le DGP difficilement exploitable en tant qu’examen de routine.

Actuellement en France 1’acces au dépistage est inégalitaire. Il n’est possible que par
les DTC qui sont illégaux ou lors du recours a la PMA a I’étranger. Dans ces deux cas le
dépistage est payant. Une généralisation du dépistage avec une prise en charge par 1’assurance
maladie permettrait de lutter contre ces inégalités sociales. Cependant I’un des intervenants du
focus group d’éthique s’alarme du risque de banalisation du dépistage que cela entrainerait. Ce
risque d’une banalisation du DGP avait également été évoqué par le CCNE [30]. Afin de
I’éviter certains enquétés préconisent un dépistage limit€é aux couples ayant déja un enfant
handicapé atteint d’une pathologie grave. L’un des experts que nous avons interrogé dénonce
I’idée selon laquelle le dépistage d’un premier enfant ne serait pas éthique alors que cela est
accepté pour le deuxieme. Selon les Professeurs Stoppa-Lyonnet et Faivre, lorsque nous avons
la possibilité grace a la technologie de limiter la naissance d’un premier enfant atteint d’une
maladie grave et incurable, ne pas utiliser cette possibilit¢ devient un choix [33]. La
généralisation du dépistage est également justifiée par une diminution de la stigmatisation
causée par les dépistages réservés a certaines ethnies [41]. Par ailleurs les intervenants de notre

¢tude indiquent que le dépistage n’a d’intérét que lorsqu’il est appréhendé dans le cadre du



couple. Cependant dans la société actuelle, un dépistage proposé exclusivement aux couples
semble compliqué a mettre en place et risque d’entrainer des inégalités vis-a-vis des grossesses
spontanées. Afin de pallier a cela, I’accés a un dépistage génétique pendant la grossesse pourrait
étre envisagé [42]. Le CCNE est en faveur d’un dépistage proposé a toutes les personnes en age
de procréer [20].

Plusieurs enquétés manifestent des doutes sur 1’efficacité d’un cadre pour prévenir des
dérives. Ils pensent néanmoins que cela permettra d’exprimer des réserves. Les participants du
focus group de SHS proposent un encadrement fondé sur des recommandations de bonne
pratique. Elles permettent de définir une norme et peuvent €tre utilisées juridiquement. Les
autres enquétés sont également en faveur d’un encadrement géré par les médecins. Cependant
la loi prend de plus en plus d’importance dans le domaine de la génétique. Les tests génétiques
qui sont actuellement disponibles en France sont tous régis par les lois de bioéthique.
Actuellement le DGP est discuté au cours des états généraux de bioéthique en vue des nouvelles

lois de bioéthique de 2018 [43].

Ainsi les modalités de la mise en place du DGP posent des difficultés pratiques et
¢thiques. De notre point de vue, des études approfondies nécessitent d’étre menées afin de

permettre une organisation optimale de ce dépistage dont I’instauration semble inéluctable.

2. Apports et limites de notre étude

Concernant les entretiens collectifs nous souhaitions initialement avoir un minimum de
5 participants par focus group. Pour le focus group de SHS cela n’a pas été réalis¢ du fait de
contre temps de 2 participants.

Les participants avaient €té sélectionnés en veillant a la diversité des points de vue et en
ne contactant que des professionnels ayant travaillé sur des thématiques en rapport avec le sujet
au cours de leur carriere. Pendant la réalisation des focus groups et en particulier pendant le
focus group de médecins nous avons constaté une forme d’effet de groupe suite auquel
I’ensemble des participants finissaient par se rallier a la méme idée. La participation de
I’ensemble des médecins était réguliérement sollicitée par le modérateur mais deux membres
exprimant un fort avis négatif contre le DGP ont pu inhiber les éventuels avis plus positifs. 1l
s’agit 1a d’un des effets bien connu de ’entretien collectif. L’autre hypothése que nous pouvons

évoquer est que les avis en faveur du test étaient moins défendables socialement.



A travers cette étude nous nous sommes intéressés a différents champs d’expertise du
DGP. Les études préexistantes privilégiaient majoritairement 1’avis des professionnels de santé
[39,42,44-46]. Quelques études concernaient le point de vue des parents[16,47]. Il s’agit a notre
connaissance de la premiere étude regroupant une aussi grande variété et diversité d’acteurs.
En prenant le parti de s’intéresser au DGP sous différents angles et de varier les points de vue
nous n’avons pas conduit les entretiens jusqu’a saturation des données. Ainsi nous ne pouvons
statuer sur 1’avis des familles ni celui des autres professionnels de la question mais nous
mesurons I’ampleur des questionnements suscité par la mise en place du DGP.

Tous les participants se sont sentis concernés par la question. Nous avons ressenti une
réelle envie de contribuer de la part des familles. La richesse des entretiens montrait bien qu’ils
sont dotés d’une expertise du sujet d’un autre ordre que les autres professionnels interrogés.
L’entretien collectif de SHS conclut sur la nécessité de garder le débat ouvert puisqu’il s’agit
d’un sujet de société. De plus en plus de questions de bioéthique sont soumises au grand public.
Cette démocratisation s’inscrit dans la tendance actuelle qui correspond a une demande
socictale et semble inévitable avec 1’avénement d’internet. Par ailleurs, selon les participants
du focus group de SHS, cela peut s’expliquer par le contexte de méfiance qui s’est installé ces
derniéres années suite aux différents scandales sanitaires. Cette démarche a été adoptée au cours
des débats citoyens mis en place aux états généraux de bioéthique [22]. Les participants de
notre €tude contestent cependant la pertinence de 1’opinion d’individus n’ayant aucun intérét
pour le sujet. Ainsi afin de pouvoir recueillir I’avis de la population il est nécessaire d’éclairer

au préalable la population [34].



Conclusion

Notre étude a permis de mettre en évidence I’importance des enjeux de la mise en place
du DGP en France. Nous avons pu constater que ce nouveau test est loin de faire I’'unanimité et
souléve de nombreuses interrogations.

Nous nous sommes plus particulierement intéress€s a la question de la difficulté du
choix impos¢ par une généralisation du DGP. Tout au long de I’étude il est apparu primordial
a I’ensemble des participants que le dépistage ne soit pas imposé. Cependant ce choix peut
devenir une charge morale pour les patients. Par ailleurs, I’intérét du DGP était souvent remis
en question dans notre étude. Il s’avere finalement que ce sont probablement les intéréts
¢conomiques du test qui participent a sa diffusion. Cette dimension commerciale bien qu’elle
soit le reflet de la société actuelle dérange lorsqu’elle est appliquée au domaine de la santé. Cela
inquiete d’autant plus qu’une utilisation incontrolée du séquencage génomique menerait
progressivement a un eugénisme de masse. Afin de prévenir au mieux les éventuelles dérives,
il est important de définir les modalités de prescription de ces tests. Plus particulierement, la
place des intervenants de premiers recours, dont les médecins généralistes en premier lieu, dans
la mise en place du DGP mérite d’étre étudiée de manicre a envisager d’éventuelles formations
nécessaires a 1’intégration du DGP dans leur pratique.

Finalement, la mise en place du DGP en France apparait comme une question de société
qui ne devrait pas €tre réservée au monde meédical. Le sujet a été discuté de fagon ouverte au
cours des états généraux de bioéthiques et sera probablement débattu a I’ Assemblée Nationale
prochainement. L’instauration de ce test semble inéluctable. Il est désormais fondamental
d’améliorer rapidement I’information de la population et d’organiser les conditions d’acces a
ce test afin que les futurs parents puissent en mesurer les enjeux et décider librement d’y avoir

recours ou non.
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Annexes

GRILLE D'ENTRETIEN FAMILLE

Les techniques et connaissances scientifiques évoluent

rapidement, permettant d'identifier de plus en plus de maladies génétiques.
Biento6t, un nouveau test sera disponible en France permettant de connaitre,
a partir d'une prise de sang réalisée chez un couple avant la grossesse, le
risque d'avoir un enfant atteint de certaines maladies génétiques graves
(pour exemple, la mucoviscidose, les myopathies, maladies avec déficience
intellectuelle).

Ces maladies peuvent survenir en l'absence de maladies connues dans la
famille et ce test sera donc proposé a l'ensemble de la population.

Le but de notre étude est d’étudier les enjeux de ce test.
Cet entretien est confidentiel et sans jugement.
Avec votre accord cet entretien sera enregistre.

1) Pouvez-vous nous raconter votre parcours ?

2) Si ce test avait été disponible en France au moment ou vous
souhaitiez avoir des enfants, qu'est ce que vous en auriez pens¢ ?

3) A quel moment de la vie pensez-vous que ce test doive étre proposé

4) Pour quels types de pathologies pensez vous qu'il doive étre
propos¢ ?

5) Comment pensez-vous que l'on puisse encadrer cette technique ?




GRILLE D'ENTRETIEN EXPERT

Notre objectif au travers de différents entretiens et groupes focus est
d'étudier les enjeux de la mise en place du dépistage génétique
préconceptionnel.

Cet entretien est confidentiel et sans jugement.
Avec votre accord, il y aura un enregistrement audio.

1) Pouvez-vous me raconter un peu votre parcours ?

2) Lorsque nous parlons d'analyse génétiques préconceptionnelles,
qu'est-ce que cela vous évoque ? (positif/négatif)

3) Quels sont les bénéfices a en attendre en termes de santé publique /
sur le plan individuel ?

4) Quels sont les risques a craindre en termes de santé publique/ sur le
plan individuel ?

5) Dans quelles circonstances et a quel moment pensez-vous que le
dépistage préconceptionnel doive étre proposé ?

6) Pour quels types de pathologies pensez-vous qu'il doive étre proposé ?

7) Comment pensez-vous que l'on puisse encadrer cette technique ?




GRILLE D’ENTRETIEN FOCUS GROUP

A 1'heure actuelle, la science permet un séquencage du génome complet de
l'individu. Chez des personnes saines, cela permet la détection d'un portage
d'une maladie récessive. Dans le contexte de la procréation, il est
désormais techniquement possible d'effectuer un dépistage génétique
préconceptionnel dans la population générale.

Ce dépistage est d’ores et déja proposé dans différents pays pour certaines
pathologies et certains couples en France y ont déja recours a I’étranger
dans le cadre de la PMA. Notre objectif au travers de différents groupes
focus est d'étudier les enjeux de la mise en place de ce dépistage
préconceptionnel. Pour cela nous réalisons un entretien collectif aupres
d’un comité d’éthique, un entretien collectif aupres de médecins de
spécialités différentes et un entretien collectif aupres de chercheurs issus
des sciences humaines et sociales.

Cet entretien est confidentiel, sans jugement et doit se dérouler dans le
respect de chacun.

Nous avons 2heures.

Avez-vous des questions ?

Avec votre accord, il y aura un enregistrement audio.

1) Lorsque nous parlons d'analyse génétiques préconceptionnelles,
qu'est-ce que cela vous évoque ? (positif/négatif)

2) Quels sont les bénéfices a en attendre en termes de santé publique /
sur le plan individuel ?

3) Quels sont les risques a craindre en termes de santé publique/ sur le
plan individuel ?

4) Dans quelles circonstances et a quel moment pensez-vous que le
dépistage préconceptionnel doive étre proposé ?

5) Pour quels types de pathologies pensez-vous qu'il doive étre
propos¢ ?

6) Comment pensez-vous que l'on puisse encadrer cette technique ?
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HOARAU Eugénie

Les enjeux du dépistage génétique préconceptionnel en France : étude qualitative

RESUME

Le dépistage génétique préconceptionnel (DGP) est disponible dans de nombreux pays et est
actuellement discuté en France dans le contexte de la prochaine révision des lois de bioéthiques.
Le DGP souléve de nombreuses interrogations médicales, éthiques, et sociétales. L’objectif de
notre étude était de déterminer les différents enjeux du DGP. La méthodologie d’orientation
qualitative a consisté a réaliser 4 entretiens individuels et 3 entretiens collectifs suivis d’une
analyse horizontale et verticale des données. Nous avons réalisé¢ deux entretiens de familles
ayant I’expérience du handicap, deux entretiens avec des experts scientifiques du sujet et trois
entretiens collectifs : un entretien de médecins de différentes spécialités, un entretien intra
comité éthique et un entretien de chercheurs en sciences humaines et sociales. Les différents
points de vue se sont avérés complémentaires invitant a poursuivre le débat dépassant les
frontiéres des disciplines professionnelles et non professionnelles. Les enquétés exprimaient
I’importance que le dépistage reste un choix libre et éclairé mais ce choix ne peut se réduire a
une question de liberté individuelle dans la mesure ou I’existence méme de ce test a une valeur
normative. L’enjeu économique du test est apparu comme un déterminant majeur de son
développement. L’utilisation des données génétiques était source d’interrogations et fait
craindre une dérive eugéniste. Les questions qui restent posées concernent les pathologies a
rechercher, 1’accessibilité au test, son encadrement et le role des médecins et notamment du
médecin généraliste. La mise en place du DGP en France semble inéluctable et prochaine, il est
désormais fondamental d’améliorer rapidement I’information de la population et d’organiser
les conditions d’acces a ce test afin que les futurs parents puissent en mesurer les enjeux et

décider librement d’y avoir recours ou non.
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