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Résumé 

Au Québec, les personnes ayant une ascendance géographique des régions du Saguenay-Lac-

Saint-Jean, de Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord ont une prévalence plus élevée que le reste 

de la population québécoise d’être porteurs de certaines maladies héréditaires récessives. 

Depuis 2018, une offre de tests de porteurs en ligne est proposée par le Ministère de la Santé et 

des Services Sociaux du Québec pour quatre maladies autosomiques récessives : l’acidose 

lactique congénitale, la tyrosinémie héréditaire de type 1, la neuropathie sensitivomotrice avec 

ou sans agénésie du corps calleux et l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay. Ce 

même dépistage peut être offert en contexte clinique, chez des adultes éligibles lors de 

consultations en lien avec un désir de grossesse ou une grossesse en cours.  

Les objectifs de ce projet de recherche sont (1) de décrire l’expérience des patients ayant eu accès 

au dépistage de porteurs en contexte clinique et (2) d’identifier, analyser et comparer les enjeux 

éthiques soulevés par un dépistage de porteurs dans le cadre d’un programme structuré versus 

un dépistage de porteurs en contexte clinique. 

Pour ce faire, une série de questionnaires destinée aux patients auxquels le dépistage a été offert 

lors d’un rendez-vous en clinique a été mise en place et une analyse éthique à l’aide d’un cadre 

éthique de santé publique a été réalisée. 

À la lumière de ce projet, l’autonomie décisionnelle du patient est mise de l’avant. Des pistes de 

réflexion ainsi que des recommandations ont été développées afin de répondre au mieux aux 

besoins des personnes qui considèrent avoir recours à des tests de porteurs. 

 

Mots-clés : conseil génétique, dépistage au sein de la population, dépistage de porteurs, éthique 

en santé publique, éducation, éthique clinique, médecine personnalisée, résultats pour les 

patients, santé reproductive. 
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Abstract 

In Quebec, people with geographical ancestry from the Saguenay-Lac-Saint-Jean, Charlevoix and 

Haute-Côte-Nord regions have a higher prevalence than the rest of the Quebec population of 

being carriers of specific recessive hereditary diseases. 

Since 2018, online carrier testing has been offered by the Ministère de la Santé et des Services 

Sociaux du Québec for four autosomal recessive diseases: congenital lactic acidosis, hereditary 

tyrosinemia type 1, sensitivomotor neuropathy with or without agenesis of the corpus callosum 

and Charlevoix-Saguenay recessive spastic ataxia. This same screening can be offered in a clinical 

setting, to eligible adults during consultations related to a pregnancy desire or a pregnancy in 

progress.  

The objectives of this research project are (1) to describe the experience of patients who have 

had access to carrier screening in a clinical setting and (2) to identify, analyze and compare the 

ethical issues raised by carrier screening in a structured program versus carrier screening in a 

clinical setting. 

To this end, a series of questionnaires was administered to patients who were offered screening 

during a clinic appointment, and an ethical analysis was carried out using a public health ethics 

framework. 

In the light of this project, the patient's decision-making autonomy is emphasized. A number of 

ideas and recommendations have been developed to best meet the needs of people considering 

carrier testing. 

 

Keywords : carrier screening, clinical ethics, education, genetic counselling, patients outcomes, 

personalized medicine, population screening, public health ethics, reproductive health. 
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1 – Introduction et contextualisation 

Les maladies héréditaires autosomiques récessives sont dues à la présence de mutations sur les 

deux allèles d’un même gène. Elles sont donc habituellement héritées de deux parents porteurs, 

non atteints, d’une même condition génétique, et susceptibles de transmettre chacun une copie 

du gène portant la mutation à leur enfant. Le dépistage de porteurs de maladies héréditaires 

autosomiques récessives est l’objectif de programmes de dépistage de porteurs, visant à 

identifier les porteurs et à leur fournir des informations cruciales quant à leur décision de projet 

parental. 

Ce mémoire de recherche vise à présenter une approche de l’intégration de la perspective des 

patients dans le parcours de dépistage de porteurs, en explorant leurs motivations, leurs attentes 

et leurs préoccupations. Le cadre de l’étude concerne quatre maladies héréditaires récessives à 

forte prévalence dans les régions du Saguenay-Lac-Saint-Jean, de Charlevoix et de la Haute-Côte-

Nord. Nous souhaitons également aborder les enjeux éthiques de la réalisation du dépistage dans 

un contexte clinique comparé à un contexte de santé publique structuré. 

Ce travail de recherche fournira des informations précieuses pour l'amélioration des politiques 

de santé et la prise de décision éclairée en matière de dépistage génétique, notamment pour ces 

régions spécifiques du Québec. 

 

A- Maladies autosomiques récessives à prévalence élevée dans les régions 

du Saguenay-Lac-Saint-Jean, de Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord 

1. Génétique de la population du Saguenay-Lac-Saint-Jean 

Nous nous intéressons particulièrement à la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean, où des maladies 

autosomiques récessives spécifiques ont une prévalence élevée due à la présence d’un effet 
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fondateur. Cet effet fondateur est le résultat de trois vagues migratoires successives ayant 

façonnées la population actuelle des régions aux alentours du Saguenay-Lac-Saint-Jean. 

1.1.  Première vague migratoire : de la France à la Nouvelle-France 

La colonie française de Nouvelle-France a marqué la première présence européenne dans la 

vallée du Saint-Laurent. En 1608, le navigateur et explorateur français Samuel de Champlain a 

fondé la ville de Québec, créant ainsi la première colonie française permanente en Amérique du 

Nord (Provencher, 2008). 

Avant l’arrivée des premiers explorateurs Français au XVIème et au XVIIème siècle, la vallée du 

Saint-Laurent était habitée par les peuplades autochtones. Après le premier repérage de Jacques 

Cartier en 1534, c’est surtout 70 ans plus tard que débute l’intensification du peuplement de la 

région.  

À partir de 1603, Samuel de Champlain entreprend plusieurs expéditions soutenues par le roi 

Henri IV. C’est le début d’une immigration progressive, parfois décimée par le scorbut, les 

épidémies de variole ou encore les rigueurs hivernales. Les premières familles, les premières 

écoles et les premiers établissements religieux voient le jour. Il y a à peine 100 habitants à Québec 

en 1620 (Rompillon-Tran, 2017). 

Le mouvement s’accélère sous Louis XIV, passant de 3 200 habitants (2 000 hommes et 1 200 

femmes) en 1666 à presque 7 000 fin 1672, puis environ 12 000 dans les années 1680-1690. Au 

cap du XVIIIème siècle, l’accélération du peuplement continue avec 24 000 habitants dans toute 

la Nouvelle-France en 1720 (dont 7 000 à Québec et 3 000 à Montréal) et 50 000 habitants en 

1745 (Rompillon-Tran, 2017). En ce XVIIIème siècle, la croissance démographique est davantage 

due à un taux de fécondité élevé qu’à une immigration intense. Les fondements religieux 

accompagnent les mariages et par conséquent, la nécessité de créer des familles nombreuses, 

capables d’assurer la survie des colons et l’occupation des territoires (Gadoury et al., 1985). 

1.2.  Deuxième vague migratoire : de la région de Québec à Charlevoix 

Dès 1675, des colons de la seigneurie de Beaupré, située juste en aval de la ville de Québec, 

migrent vers le nord et s’établissent à Charlevoix (Laberge et al., 2005). On dénombre 200 
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habitants vers 1700 et un millier vers 1760 (Gauvreau D. & Jetté R., 1992). En 1825, on compte 

10 000 habitants dans toute la contrée de Charlevoix, puis 13 000 vers 1850. L’accélération de la 

croissance de la population ne s’explique pas que par l’immigration. Dans une contrée coincée 

entre le Saint-Laurent et les hauts plateaux du nord-ouest, la population, en grande partie issue 

d’un nombre restreint de colons précurseurs, s’est accrue naturellement par une fécondité plutôt 

élevée. On peut considérer que la réalité du terrain démontre une certaine homogénéité 

géographique et ethnique (Gauvreau D. & Jetté R., 1992). 

1.3.  Troisième vague migratoire : de Charlevoix au Saguenay-Lac-Saint-Jean 

Pendant cette période de migrations intensives et progressives, la croissance démographique des 

Canadiens-Français s’est avérée élevée de par plusieurs facteurs : une prédominance de jeunes 

couples ayant beaucoup d’enfants, une augmentation rapide des naissances et une augmentation 

des mariages (Guérin, 1988). Certains habitants de la région de Charlevoix ont migré vers la région 

du Saguenay-Lac-Saint-Jean (SLSJ) au 19ème siècle. Le SLSJ, une région isolée située à 200 km au 

nord-est de la ville de Québec, était majoritairement peuplée par des immigrants originaires de 

Charlevoix après son ouverture à la colonisation blanche en 1838 (De Braekeleer, 1991). 

En 1852, soit 10 ans après l’ouverture à la colonisation, la région du SLSJ compte un peu plus de 

5 000 habitants, constitués à plus de 80% d’immigrants en provenance de Charlevoix, et au total, 

de 1840 et 1910, ce sont plus de 28 000 immigrants qui viennent s’installer dans le SLSJ. Leur 

descendance est à l’origine du peuplement de la nouvelle colonie dans cette région. Les facteurs 

d'homogénéisation se situent notamment par les lieux d'origine et les relations de parenté entre 

les premiers immigrants (Hamel, 2008). En effet, entre 70 % et 80 % des colons blancs venaient 

de Charlevoix, ce qui a contribué à l'expansion de la population du SLSJ. En outre, 98% de ces 

immigrants étaient des Canadiens français (Laberge et al., 2005). 

Le SLSJ compte environ 280 000 habitants aujourd’hui (M. de l’Économie Québec de l’Innovation 

et de l’Énergie, 2023), ce qui fait un peu plus de 3 % de la population totale du Québec qui 

dénombre plus de 8 700 000 habitants (I. de la statistique du Québec, 2023). Par comparaison, il 

y a plus de 2 millions d’habitants dans la région de Montréal (M. de l’Économie Québec de 

l’Innovation et de l’Énergie, 2022). 
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La figure ci-dessous représente les différentes régions de Charlevoix et du Saguenay-Lac-Saint-

Jean (Figure 1). 

Figure 1. –  Localisation du SLSJ, de Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord au Québec (traduction libre, 

De Braekeleer, 1991) 

 

 

2. Effets fondateurs dans les régions du Saguenay 

De nos jours, la population québécoise compte environ 6,5 millions de francophones (Office 

Québécois de la Langue Française, 2021), la plupart étant les descendants de milliers 

d'immigrants (environ 10 000) qui ont émigré sous le régime français et se sont établis dans la 

vallée du Saint-Laurent (Moreau et al., 2007). 

En effet, 2/3 du patrimoine génétique de la population canadienne-française actuelle provient 

des colons installés en Nouvelle-France avant 1680 et environ 60 % des premiers fondateurs de 

Charlevoix étaient apparentés entre eux (Laberge et al., 2005). La première vague d'immigration 

a eu un impact significatif sur la composition génétique de la région du SLSJ, même si cette 

proportion a diminué par la suite. En effet, la région du SLSJ, dont la population actuelle est 

d'environ 285 000 habitants, compte environ 2000 fondateurs (arrivés avant 1852) (Laberge et 

al., 2005). 
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Ces mouvements migratoires ont particulièrement influencé la composition génétique de la 

population actuelle : Charlevoix, la Haute-Côte-Nord et le SLSJ ont en commun une fréquence 

plus élevée de certaines maladies héréditaires récessives. 

Cela s’explique particulièrement par la diversité génétique, c’est-à-dire, la variabilité de gènes 

présents et disponibles dans une population donnée (pool génétique). Des variations peuvent se 

produire en fonction de la taille de ce pool génétique. Lorsqu’il s’agit d’une population étendue 

comprenant un nombre substantiel d'individus, la diversité des allèles et des gènes y est 

considérable. De plus, la dérive génétique, qui se caractérise par un changement aléatoire des 

fréquences alléliques au fil du temps, a tendance à être minimisée dans un grand pool génétique 

ce qui permet de réduire l'impact du hasard sur ces fréquences. Au contraire, lorsqu’une 

population est composée d’un très petit nombre d’individus et s’établit à partir d’une population 

mère plus grande, certains allèles ou gènes peuvent se retrouver à une fréquence beaucoup plus 

élevée qu’auparavant. On parle alors d’effet fondateur. De plus, la dérive génétique survenant 

alors que la population est encore peu nombreuse peut conduire à une perte de variation 

génétique significative dans la nouvelle population établie. Certains gènes et allèles peuvent alors 

atteindre des fréquences encore plus élevées (A. Gagnon & Heyer, 2001). 

De ce fait, il est possible d’observer des effets fondateurs successifs résultant de trois vagues 

migratoires successives de colons français et de leurs descendants ayant eu des répercussions sur 

la répartition géographique des maladies génétiques au Québec et au SLSJ en particulier. Cet effet 

fondateur explique la fréquence élevée de certaines maladies héréditaires récessives et la 

diminution d’autres maladies héréditaires dans cette région. Il y a donc moins de diversité dans 

les maladies présentes. 

De par la disponibilité de nombreuses données généalogiques détaillées dans ces régions, 

plusieurs études visant à explorer l’histoire démographique du Québec et sa diversité génétique 

ont été réalisées : des scientifiques ont associé des données génétiques des bases de données 

CARTaGENE, Genizon et SUIVIMAX ainsi que des données généalogiques comme la base de 

données BALSAC (Anderson-Trocmé et al., 2023). Le Québec illustre l'impact de l’histoire 
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démographique et des origines ancestrales en génétique et offre des défis et des opportunités 

uniques pour la recherche et la pratique de la génétique clinique (Laberge et al., 2005). 

C’est d’ailleurs ce qu’énonçait Bernard Brais, anciennement chercheur à la Faculté de Médecine 

et Directeur de l’Institut Interuniversitaire de recherches sur les populations : 

« Le Québec constitue un laboratoire unique au monde pour la recherche sur la génétique des 

populations. Des données généalogiques très précises et très complètes nous permettent de 

remonter jusqu'à l'origine du groupe fondateur composé de 7200 personnes qui se sont établies 

ici à partir de 1620. Nulle part ailleurs dans le monde ne peut-on retrouver de données aussi 

précises pour une période aussi longue.» (Baril, 1998). 

Ainsi, dans la région du SLSJ, de la Haute-Côte-Nord et de Charlevoix, on observe des taux de 

porteurs d’allèles récessifs de l’ordre de 1/20-1/50 qui sont devenus les témoins de l’effet 

fondateur à cause de leur impact clinique. 

 

3. Prévalence davantage élevée pour certaines maladies héréditaires 

récessives 

Il est essentiel de souligner que la prévalence des maladies génétiques varie considérablement 

d'une population à l'autre et est influencée par de nombreux facteurs, y compris l'histoire de la 

population. Selon le Ministère de la Santé et des Services Sociaux (MSSS) du Gouvernement du 

Québec, on estime qu'environ 700 000 personnes sont touchées par une maladie rare, c'est-à-

dire une maladie qui affecte un faible pourcentage de la population, soit moins d'une personne 

sur 2000 (MSSS, 2022). 

Dans les régions du Saguenay-Lac-Saint-Jean (SLSJ), de Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord au 

Québec, la prévalence de quatre maladies héréditaires autosomiques récessives est nettement 

plus élevée que dans d'autres régions du monde.  

L’hypothèse de la réalisation de mariages consanguins plus élevée dans ces régions que le reste 

du Québec ou du Canada avait été questionnée. Cependant, une étude du groupe de recherche 
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interdisciplinaire en démographie et épidémiologie génétique de l’Université du Québec à 

Chicoutimi (UQAC) a permis de mesurer la consanguinité au sein de la population du Saguenay-

Lac-St-Jean et de la comparer au reste du territoire québécois. Il a été démontré que 

l’homogénéité du bassin génétique n’est aucunement dû aux mariages consanguins mais bien au 

triple effet fondateur (Lavoie et al., 2005). 

En effet, même de nos jours, il a été prouvé que les personnes dont les ancêtres sont originaires 

des régions énoncées précédemment ont plus de probabilité que le reste de la population 

québécoise d’être porteurs d’une ou plusieurs des maladies héréditaires récessives. Par exemple, 

l'ataxie spastique autosomique récessive de Charlevoix-Saguenay (ARSACS) ainsi que la 

neuropathie sensitivomotrice avec ou sans agénésie du corps calleux n’ont été rapportées 

initialement que dans la population canadienne-française (De Braekeleer, 1991). 

Même si depuis l’identification des gènes responsables de ces maladies héréditaires récessives 

des cas ont été identifiés dans plusieurs populations autour du monde, ces conditions y restent 

pourtant très rares. Par exemple, plus de 140 mutations différentes ont été documentées pour 

l’ARSACS qui a longtemps été considérée comme une maladie régionale (C. Gagnon et al., 2018; 

Grieco et al., 2004). Cependant, à partir de 2003, des cas sont également apparus dans d’autres 

pays du monde comme en Inde, en Turquie, en France et aux Pays-Bas par exemple (El Euch-

Fayache et al., 2003; Orphanet, 2008; Vermeer et al., 2008; Menon et al., 2016). À ce jour, 

l’ARSACS est considérée comme la deuxième forme la plus fréquente des ataxies spastiques 

(après l’ataxie de Friedreich) (Synofzik et al., 2013). 

Que cela soit pour l’ASARCS ou d’autres maladies identifiées, il n’existe actuellement aucun 

traitement curatif. Seules des stratégies préventives sont accessibles comme : le conseil 

génétique aux individus et aux couples à risque ou l’identification des porteurs de gènes mutés. 

Le Ministère de la Santé et des Services Sociaux du Québec a alors mis en place un dépistage de 

porteurs pour quatre maladies héréditaires récessives, développées ci-après. Il convient de noter 

que la Société des Obstétriciens et Gynécologues du Canada (SOGC) et le Collège Canadien des 

Généticiens Médicaux (CCGM) recommandent également le dépistage de porteurs de ces quatre 

maladies (Wilson et al., 2016). 
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Il s’agit de (Gouvernement du Québec, 2022; Tardif et al., 2018) : 

- L’acidose lactique congénitale ; 

- La tyrosinémie héréditaire de type 1 (HT-1) ; 

- La neuropathie sensitivomotrice avec ou sans agénésie du corps calleux (NSMH/ACC) ou 

syndrome d’Andermann ; 

- L’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSACS). 

3.1.  L’acidose lactique congénitale 

Il existe différentes formes d'acidose lactique congénitale qui varient en fonction de l'enzyme 

déficiente. Dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean (SLSJ), la forme fréquente d'acidose 

lactique congénitale est causée par une mutation du gène LRPPRC (chromosome 2), ce qui 

entraîne une déficience de la cytochrome c oxydase (Kuroda et al., 1987). Cela conduit à une 

accumulation d’acide lactique dans le sang et donc une acidification néfaste de l’organisme. 

L’acidose lactique congénitale a des effets très sévères qui peuvent entraîner le décès de l’enfant 

dans les premiers mois de sa vie. 

Étant donné que tous les tissus et organes peuvent être affectés par cette déficience, les 

symptômes peuvent être multiples et le diagnostic peut s’avérer complexe (Bravo-Alonso et al., 

2019). Chez un enfant dont les parents sont originaires du SLSJ, le tableau clinique devrait susciter 

des soupçons quant à ce diagnostic dès lors qu’un manque de tonus musculaire, un retard de 

croissance et/ou de développement moteur, une fatigue généralisée et une déficience 

intellectuelle légère sont constatés. 

À ce jour, il n'existe aucun traitement curatif pour cette maladie héréditaire récessive. Les seuls 

traitements envisageables visent à compenser le déficit énergétique en utilisant des vitamines ou 

des substrats alimentaires qui stimulent l'activité enzymatique. 

Selon la Corporation de Recherche et D’Action sur les Maladies Héréditaires (CORAMH), le taux 

de porteurs dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean est estimé à une personne sur 23, et près 

de 85% des enfants atteints de cette maladie décèdent avant l'âge de 5 ans. 
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3.2.  La tyrosinémie héréditaire de type 1 (HT-1) 

La tyrosinémie héréditaire de type 1 (HT-1) est causée par une mutation du gène FAH situé sur le 

chromosome 15. Cette mutation entraîne une inhibition de l'activité enzymatique de la 

fumarylacétoacétate hydrolase (FAH), enzyme responsable de la dégradation des aliments 

contenant de la tyrosine. En conséquence, l'accumulation de ces aliments entraîne des 

dommages aux reins, au foie et aux nerfs (Larochelle, 2017). 

Parmi les quatre maladies héréditaires récessives visées par le dépistage de porteurs, la 

tyrosinémie de type 1 est la seule qui dispose d'un traitement combinant, à condition que la 

maladie soit diagnostiquée assez rapidement : 

- Une diète faible en tyrosine tout au long de la vie ; 

- La nitisinone (NTBC), un médicament agissant directement sur le métabolisme de la 

tyrosine. 

Sans traitement, les causes principales de décès sont liées à une insuffisance hépatique ou encore 

à des crises neurologiques (Barkaoui et al., 1999). 

Le SLSJ présente une incidence élevée de la maladie, avec 1 cas pour 1846 naissances (De 

Braekeleer & Larochelle, 1990). Sur une population de 280 000 habitants, 14 200 personnes 

seraient porteuses de la maladie, soit 1/21. Dans la région, environ 170 enfants sont nés avec la 

HT-1 depuis 1954. La HT1 est généralement mortelle avant l'âge de 2 ans, 140 enfants en sont 

décédés tandis que d’autres ont survécu après avoir subi une greffe de foie ou grâce à un régime 

alimentaire spécifique associé à de la NTBC (Lindstedt et al., 1992). 

3.3.  La neuropathie sensitivomotrice avec ou sans agénésie du corps calleux 

(NSMH/ACC) ou syndrome d’Andermann 

Il s’agit d’une maladie neuromusculaire héréditaire affectant tous les nerfs responsables de la 

motricité et de la sensibilité due à une mutation du gène SLC12A6 (chromosome 15). Elle est 

également accompagnée d’une atteinte cognitive progressive et ceci avec ou sans agénésie du 

corps calleux (malformation cérébrale du pont entre les deux hémisphères du cerveau) ce qui 

peut entraîner des problèmes de neurodéveloppement (Howard et al., 2003). Les personnes 
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atteintes de cette maladie ont une survie moyenne de 33 ans. Aucun traitement n’existe à ce jour 

pour guérir cette maladie. 

L’incidence de la maladie est de 1 personne malade pour 2117 naissances vivantes et le taux de 

porteurs dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean est également estimé à 1 personne sur 23 

(Dallaire, 1992). 

3.4.  L’ataxie récessive spastique de Charlevoix Saguenay (ARSACS) 

L'ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSACS) a pour la première fois été décrite 

en 1978, chez des patients originaires de Charlevoix et du Saguenay. Avec plus de 300 personnes 

atteintes dans la province de Québec, l'ARSACS est la plus fréquente des ataxies spastiques 

héréditaires (Bouchard et al., 1998). 

Il s’agit d’une maladie génétique rare qui affecte le système nerveux et entraîne des problèmes 

de mouvement et de coordination. Elle est caractérisée par une spasticité musculaire (raideur et 

contractions involontaires des muscles), une ataxie (perte de coordination des mouvements) et 

des troubles de la parole et de la déglutition. L'ARSACS est également associée à des problèmes 

de vision et d'audition et dans certains cas, à une déficience intellectuelle légère, bien que ces cas 

n’aient pas été reportés au Québec (Tardif et al., 2018; Vermeer et al., 1993). 

L'ARSACS est causée par une mutation d’un gène appelé « SACS » codant pour la sacsine, une 

protéine dont la fonction est encore méconnue. La sacsine normale est exprimée dans les muscles 

squelettiques ainsi que dans les fibroblastes de la peau et se localise à proximité des 

mitochondries dans les cellules non neuronales et les neurones primaires (Vermeer et al., 1993). 

Le traitement de l'ARSACS vise à soulager les symptômes et à améliorer la qualité de vie des 

personnes atteintes. Il peut inclure des médicaments pour réduire la spasticité musculaire, des 

thérapies pour améliorer la coordination et la communication, ainsi que des adaptations de 

l'environnement de vie pour faciliter les activités de la vie quotidienne. 

De façon générale, les personnes atteintes de cette maladie se déplaceront en fauteuil roulant 

vers l’âge de 41 ans et l’espérance de vie est estimée à 60 ans (Bouchard et al., 1998). Tout comme 
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les deux autres maladies héréditaires récessives précédentes, aucun traitement n'existe à ce jour 

pour guérir l’ARSACS. 

Le taux de porteurs dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean est estimé à 1 personne sur 22. La 

proportion de patients masculins et féminins est identique (De Braekeleer et al., 1993). En raison 

de la déficience motrice évidente des patients au début de leur vie, le taux de nuptialité est faible, 

en particulier chez les hommes. Seuls 3 des 215 patients atteints d'ARSACS et résidant dans la 

même localité sont des hommes et ont des enfants. En revanche, chez les femmes atteintes, la 

conception, la grossesse et l'accouchement semblent normaux. 39 grossesses chez 19 femmes 

ont donné lieu à 31 accouchements normaux et 3 césariennes. 4 avortements spontanés et 4 

fausses couches volontaires ont eu lieu (Klockgether, 2000). 

Le tableau ci-après synthétise les informations liées aux quatre maladies héréditaires 

récessives présentées précédemment (Tableau 1).  

Tableau 1. –  Maladies héréditaires récessives visées par le projet pilote du programme de dépistage 

dans la population du Saguenay-Lac-Saint-Jean (traduction libre, Tardif et al., 2018) 

Maladie héréditaire 
récessive 

Taux de 
porteurs 
au SLSJ 

Gène Particularités cliniques 

Acidose lactique 
congénitale 

1/23 LRPPRC Retard de développement, hypotonie et crises 
d'acidose lactique. Décès généralement avant 
l'âge de 5 ans. 

Tyrosinémie héréditaire de 
type 1 (HT-1) 

1/19 FAH Les crises neurologiques, les maladies rénales 
et les maladies hépatiques peuvent être 
évitées par le traitement (NTBC). 

Neuropathie 
sensitivomotrice avec ou 
sans agénésie du corps 
calleux (NSMH/ACC) ou 
syndrome d’Andermann 

1/23 SLC12A6 Neuropathie motrice et sensorielle avec retard 
de développement. Déficience intellectuelle. 
Le corps calleux peut être absent ou non. 

Ataxie récessive spastique 
de Charlevoix Saguenay 
(ARSACS) 

1/22 SACS Trouble neurodégénératif avec ataxie 
cérébelleuse et neuropathie périphérique 
apparaissant pendant l'enfance. Intellect 
normal. 

Adaptation et traduction libre à partir de 
 “Table 1 : Diseases targeted by the population-based carrier screening pilot program in SLSJ” (Tardif et al., 2018) 
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4. Statut de porteur 

Depuis les années 1960, les connaissances et les avancées en matière de biologie moléculaire ont 

connu une évolution remarquable. L'identification de l'ADN comme support de l'information 

génétique a ouvert la voie à des découvertes majeures, telles que la cartographie des gènes et 

l'identification de mutations responsables de maladies héréditaires récessives (Watson, 1990). 

Ces découvertes et leurs conséquences ont été analysées en profondeur, conduisant notamment 

à la mise au point de tests de dépistage permettant de détecter la présence de mutations chez 

les porteurs hétérozygotes (J. C. Haworth et al., 1974). 

En effet, un porteur hétérozygote est une personne qui porte une mutation sur une seule copie 

d’un gène responsable d’une maladie héréditaire autosomique récessive. L’individu porteur ne 

sera jamais atteint de cette maladie, cependant, il a 50% de risque de transmettre ce gène à sa 

descendance (Mélançon, Association internationale des démographes de langue française, 1998). 

Le porteur hétérozygote n’est à risque d’avoir un enfant atteint de la maladie en question que si 

son conjoint / sa conjointe est aussi porteur d’une mutation du même gène. 

Dans le cas où les deux parents sont porteurs, alors l’enfant à naître a (Figure 2 ci-après) : 

- une probabilité de 25% d’être atteint de la maladie; 

- une probabilité de 50% d’être porteur de la maladie (comme ses parents); 

une probabilité de 25% d’être non atteint et non porteur de la maladie. 

Il est préférable que la réalisation d’un dépistage de porteurs soit encadrée par des conseillers en 

génétique qui sauront tenir compte de différents facteurs tels que : l’histoire du patient, les 

comptes-rendus de précédentes consultations, les coûts reliés ou encore la couverture 

d'assurance mais également la confidentialité des données. Un conseiller en génétique est 

particulièrement en capacité de déchiffrer et expliquer aussi bien des résultats simples que 

complexes : est-ce que les deux parents sont porteurs ? comment conseiller les parents 

concernant une grossesse en cours ou à venir ? (Foil et al., 2019). 
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Figure 2. –  Transmission autosomique récessive 

 

Réalisé par Ilona Bussod, 2023 

Étant donné que de nombreux patients considèrent qu'un test de porteur négatif entraîne 

l'élimination du risque de porteur, il est important de clarifier la notion de risque résiduel. Ce 

dernier peut être influencé par divers facteurs, notamment la sensibilité du test, c’est-à-dire, la 

capacité du test à détecter correctement la présence d’une mutation génétique chez une 

personne effectivement porteuse. De plus, certains tests se concentrent sur des mutations 

spécifiques laissant alors un risque résiduel si d’autres mutations potentielles ne sont pas prises 

en compte (Westemeyer et al., 2020). 

Des séances de conseil génétique doivent être proposées en complément du dépistage, même 

lorsque les résultats sont négatifs afin d’expliquer cette notion de risque résiduel. En l'absence 

d'un tel conseil, la naissance d'un enfant atteint d’une maladie héréditaire récessive après un 

dépistage négatif peut s'avérer inattendue et bouleversante (Foil et al., 2019). 

Par exemple, la taux de détection d’un test de porteur reposant sur 23 variants fréquents de la 

mucoviscidose aux États-Unis varie en fonction de l'origine ethnique, allant de 49 % environ chez 

les Asiatiques à 94 % environ chez les Juifs ashkénazes (« Committee Opinion No. 691 », 2017). 
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B- Historique des dépistages de porteurs et recommandations établies  

L'introduction des dépistages de porteurs, depuis quelques décennies, constitue une avancée 

significative dans le domaine de la santé génétique. En effet, contrairement à un diagnostic basé 

sur la symptomatologie d’une maladie, on s’intéresse aux risques de transmission d’une maladie 

héréditaire récessive à la descendance en cherchant à établir le statut de porteur chez un individu 

donné.  

Ces programmes, développés dans une démarche de santé publique, ont permis d’accumuler une 

quantité considérable de connaissances basées sur des études, des statistiques et des retours 

d’expérience. Les différentes bases de données constituées fournissent des informations 

cruciales sur les mutations spécifiques, les fréquences des porteurs et les répercussions sur la 

santé des individus et des familles. Cela a permis d'identifier les populations à risque élevé, de 

promouvoir l'éducation génétique de la population, et d'améliorer la prise en charge des individus 

identifiés comme porteurs. En outre, les informations récoltées ont servi à optimiser les 

méthodes de dépistage : des lignes directrices (guidelines) et des recommandations ont été 

développées pour aider les professionnels de la santé à mettre en place des protocoles et des 

programmes efficaces (Wilson et al., 2016). Ceux-ci sont détaillées ci-après. 

Les dépistages de porteurs déployés en Amérique du Nord (États-Unis et Canada) concernent 

essentiellement les hémoglobinopathies, la fibrose kystique et la maladie de Tay-Sachs. 

 

1. Dépistage de porteurs ciblant les hémoglobinopathies 

Les hémoglobinopathies correspondent aux anomalies de synthèse des protéines de 

l’hémoglobine. Parmi les maladies impliquant un seul gène défectueux, les hémoglobinopathies 

sont les plus répandues dans le monde. On estime à 7% de la population mondiale le nombre de 

personnes porteuses (Kohne, 2011). 

1.1. Dépistage de porteurs ciblant la thalassémie 

Depuis la fin des années 1970, le dépistage de porteurs de la thalassémie est largement 

recommandé, en particulier au sein des populations à risque élevé, ayant une ascendance 
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méditerranéenne, asiatique ou africaine. Ces groupes ethniques présentent, en effet, une 

prévalence plus élevée de porteurs de cette maladie génétique. Les estimations actuelles 

indiquent qu'environ 240 millions de personnes dans le monde sont porteuses de la β-

thalassémie, et chaque année, au moins 200 000 personnes naissent atteintes de cette maladie 

(Cao et al., 2002). 

Le dépistage des porteurs de la β-thalassémie permet une détection précoce des porteurs, 

facilitant ainsi les conseils génétiques et la prise de décision éclairée concernant la reproduction 

et les soins de santé.  

Des programmes de dépistage de porteurs ont initialement été instaurés en Sardaigne, en Grèce 

et à Chypre, permettant d'accumuler une vaste quantité de données, ciblant soit les couples ayant 

déjà eu des enfants atteints (diagnostic rétrospectif), soit les couples sans enfant (diagnostic 

prospectif). Tous ces programmes ont été accompagnés de campagnes d'éducation intensives 

destinées à sensibiliser la population (Cao et al., 2002) : 

- L'état de porteur de la thalassémie peut être facilement identifié ; 

- Qui devrait faire le test, où et comment les tests de porteurs sont disponibles ;  

- L'histoire naturelle de la maladie est décrite et il est souligné qu'il s'agit d'une maladie 

grave pour laquelle un programme de transfusion continue combiné à une thérapie est 

nécessaire pour la survie ; 

- L'état homozygote (être atteint) peut être prévenu en toute sécurité par le fait que les 

couples identifiés comme étant à risque, dans le cas où les deux membres sont porteurs, 

disposent d'un certain nombre d'options pour éviter de donner naissance à des enfants 

atteints. 

De plus, les associations communautaires de parents ont joué un rôle en tant que groupe 

d'influence en augmentant le soutien financier à l'éducation publique et en fournissant une 

assistance psychologique aux patients et à leurs familles (Cao et al., 2002). 

Il est important de noter que les politiques et les recommandations spécifiques concernant le 

dépistage des porteurs de la thalassémie peuvent varier entre les pays ainsi qu’entre les états 

américains ou encore les provinces canadiennes, ainsi que selon les pratiques des professionnels 
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de la santé. Les décisions de dépistage et les protocoles peuvent être influencés par des facteurs 

tels que la prévalence de la maladie dans la population locale, les ressources disponibles et les 

recommandations des organisations de santé. 

1.2. Dépistage de porteurs ciblant l’anémie falciforme 

Comme pour les thalassémies, l’anémie falciforme (appelée aussi drépanocytose) est une maladie 

génétique causée par la déficience des gènes codant pour l’hémoglobine. Elle est également plus 

courante chez les personnes originaires d'Afrique, de la Méditerranée, des Caraïbes, du Moyen-

Orient et de certaines régions de l'Inde et de l'Amérique du Sud (Gouvernement du Québec, 2020). 

Le dépistage  des porteurs et le dépistage néonatal sanguin restent les principales méthodes pour 

identifier la présence de l'anémie falciforme (Programme Québécois de dépistage néonatal 

sanguin, 2018). 

Lorsque deux partenaires ont un projet parental en cours ou à venir et sont porteurs d’une 

mutation dans le gène de la béta-globine responsable de l’anémie falciforme, il est important que 

le médecin explique au couple le risque théorique de 25 % d'avoir un enfant atteint de la maladie 

et de les orienter vers des séances de conseil en génétique qui pourront aiguiller à la réalisation 

d’un diagnostic prénatal ou néonatal (Wajcman, 2004). 

Au Québec, le dépistage de porteurs est généralement effectué à l’aide d’un test sanguin afin de 

rechercher la présence de l’hémoglobine S (Hb S) ou d’une combinaison de l’hémoglobine S et C 

(Hb SC), qui sont les formes anormales de l’hémoglobine associées à l’anémie falciforme 

(Lonergan et al., 2001). 

 

2. Dépistage de porteurs ciblant la fibrose kystique 

La fibrose kystique (aussi appelée mucoviscidose) est une maladie génétique autosomique 

récessive qui affecte principalement les systèmes respiratoire et digestif. Avec plus de 800 

mutations identifiées, le dépistage de porteurs de cette maladie est techniquement réalisable à 

grande échelle. Le taux d’incidence est de 1/2500 naissances vivantes et le taux de porteurs du 
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gène est de 1/25 pour des personnes de descendance européenne (Mélançon, Association 

internationale des démographes de langue française, 1998). 

Au Canada, le dépistage de porteurs doit être proposé aux personnes qui peuvent présenter un 

risque accru d’avoir un enfant atteint (en raison de leurs antécédents familiaux par exemple). Le 

dépistage systématique de toutes les femmes enceintes n’est pas recommandé actuellement 

(Wilson et al., 2016).  

Le dépistage de porteurs de la fibrose kystique est généralement réalisé par un test sanguin, qui 

recherche des mutations spécifiques associées à la maladie. Les personnes craignant de 

transmettre la maladie à leur descendance peuvent consulter leur médecin de famille ou un 

professionnel de la santé pour demander une référence en génétique afin de réaliser le dépistage 

(Mélançon, Association internationale des démographes de langue française, 1998). 

 

3. Dépistage de porteurs de la maladie de Tay-Sachs 

La maladie de Tay-Sachs est une maladie génétique rare autosomique récessive qui se caractérise 

par une dégénérescence progressive du système nerveux. Elle est plus fréquente dans certaines 

populations, notamment chez les personnes d'ascendance juive ashkénaze, où sa prévalence est 

plus élevée. Cependant, la maladie de Tay-Sachs peut également affecter d'autres populations à 

travers le monde. 

Les personnes atteintes de la maladie de Tay-Sachs héritent d'une copie mutée du gène HEXA 

(responsable de la production de l'enzyme hexosaminidase A) de chaque parent, ce qui entraîne 

une déficience ou une absence d'activité de l'enzyme Hex-A (Solovyeva et al., 2018). Les 

symptômes de la maladie de Tay-Sachs apparaissent généralement dans la petite enfance. Ils 

comprennent un retard du développement, une perte progressive de compétences motrices et 

cognitives et une détérioration générale de l’état de santé. Malheureusement, la maladie de Tay-

Sachs est progressive et incurable, conduisant souvent à un décès précoce (aux alentours de 4 

ans) (Bley et al., 2011). 



31 

En 1970, le programme pionnier d'éducation communautaire de dépistage de porteurs et de 

conseil génétique pour prévenir la maladie de Tay-Sachs a été lancé. Il visait spécifiquement les 

individus d'origine juive européenne en âge de procréer et a permis la mise en place d'un 

dépistage volontaire à grande échelle. Initialement lancé aux États-Unis et au Canada, ce 

programme s'est ensuite étendu à d’autres régions du monde. Au total, dans 7 pays différents, le 

dépistage de porteurs a été réalisé par plus de 1,4 million de personnes dont environ 51 000 

individus et 1400 couples étaient effectivement porteurs (Kaback, 2000). 

Aux États-Unis et au Canada, l'incidence de la maladie de Tay-Sachs dans la population juive 

ashkénaze a été réduite de plus de 90 % grâce au programme de dépistage de porteurs (Mitchell 

et al., 1996), et plus de 100 mutations du gène de l'hexosaminidase A ont été identifiées (Kaback, 

2000). 

 

4. Dépistage étendu 

Le dépistage de porteurs a donc pour but d'identifier des individus porteurs de maladies 

héréditaires récessives en tenant compte de leurs antécédents familiaux ou encore de leur 

ascendance géographique. Jusqu’à présent, le dépistage de porteurs était généralement effectué 

pour une ou quelques maladies récessives ciblant, par exemple, des communautés particulières, 

telles que les personnes d’origine juive européenne comme pour la maladie de Tay-Sachs 

(Kaback, 2000). Cependant, un des inconvénients du dépistage basé sur l'ascendance repose sur 

le fait que certaines maladies héréditaires ne sont pas limitées qu’à des groupes spécifiques et il 

est donc difficile de définir qui est à risque en raison de la diversité des origines ethniques 

(Edwards et al., 2015). Pourtant, environ 1 à 2 couples sur 100 sont à risque d'avoir un enfant 

atteint d'une maladie génétique récessive (Ropers, 2012) et sans antécédents familiaux connus 

(Morris et al., 2004). 

Dans la dernière décennie, l’émergence de nouvelles technologies plus rapides et abordables 

permet désormais de détecter un vaste ensemble de variants de séquence et de dépister 

simultanément de nombreuses maladies en un laps de temps réduit. Le dépistage élargi des 
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porteurs permet de tester tous les individus, quel que soit leur héritage ethnique ou 

géographique (Henneman et al., 2016). 

De plus en plus de compagnies privées et de laboratoires commerciaux ont poussé le 

développement des tests et proposent des panels de dépistage de porteurs pour plus de 100 

maladies (avec un taux de porteurs supérieur à 1/200 ou 1/100). Cependant, leur intégration dans 

les soins de santé courants pourrait poser des défis majeurs aux professionnels de la santé 

(Henneman et al., 2016). 

En effet, la mise en œuvre responsable d’un dépistage de porteurs étendu soulève de 

nombreuses questions techniques (quelles maladies inclure), éthiques (sur quels critères), 

juridiques (divulgation des résultats) et sociales (optimisation des séances d’information) 

(Henneman et al., 2016).  

 

5. Recommandations établies 

Les différents types de dépistages de porteurs présentés précédemment jouent un rôle essentiel 

dans l’acquisition de connaissances, l’amélioration continue et la prévention. Les projets de 

recherche, les professionnels de la santé, les organismes de santé publique ou encore les 

autorités de santé peuvent évaluer l’efficacité des protocoles existants et identifier des 

ajustements ou améliorations substantiels (non-sensibilisation, accessibilité, suivi des patients, 

considérations éthiques, …).  

Selon le comité de génétique de la Société des Obstétriciens et Gynécologues du Canada (SOGC) 

et le comité de pratique clinique du Collège Canadien des Généticiens Médicaux (CCGM), les 

critères acceptés pour un protocole de dépistage de porteurs non étendu sont les suivants 

(Wilson et al., 2016) :   

- Être potentiellement porteur d'une maladie autosomique récessive ayant un impact 

clinique et un risque de morbidité ; 

- Une intervention est disponible et modifie le résultat clinique (décisions de 

reproduction) ; 
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- Fréquence élevée de porteurs attendus dans la population ciblée ; 

- Disponibilité d'un test rentable mais fiable ; 

- Accès approprié du patient au conseil génétique et à un processus de consentement 

éclairé ; 

- Participation volontaire ou sous la demande du patient. 

Les critères mis en évidence par ces recommandations peuvent être perçus à la fois comme des 

bénéfices potentiels ou des inconvénients. 

D'un côté, ces recommandations renforcent des principes éthiques, notamment le respect de 

l’autonomie des participants (participation volontaire suite à une prise de décision éclairée). Elles 

renforcent également le concept de justice en garantissant un accès approprié à une population 

ciblée. Ces recommandations contribuent ainsi à assurer un suivi rigoureux des tests génétiques 

préconceptionnels, tout en respectant des lignes directrices et des principes fondamentaux de 

l’éthique médicale. Cela peut être considéré comme un bénéfice puisque ces principes 

permettent de garantir une approche responsable et équilibrée dans la prise de décision 

concernant la reproduction (Kaback, 2000). 

De l’autre côté, les recommandations soulignent la nécessité de fournir des services de conseil et 

d'éducation avant et après les dépistages de porteurs. Même si ces mesures visent à prendre en 

compte les préoccupations individuelles, elles peuvent néanmoins être perçues comme des 

inconvénients en raison de la complexité et du manque potentiel de ressources nécessaires pour 

les mettre en œuvre (Kaback, 2000). 

Concernant le dépistage de porteurs étendu, cette pratique a récemment été entérinée par 

l’American College of Medical Genetics (ACMG) qui recommande la réalisation de ce type de tests 

de porteurs pour des maladies autosomiques récessives avec un taux de porteurs supérieur à 

1/200 (Gregg et al., 2021). Au Canada, cette pratique n’est pas recommandée à l’heure actuelle. 

En effet, l’accent a été mis sur le processus de consentement, y compris les ressources nécessaires 

pour le conseil pré- et post-test. De plus, la mise en place de ces tests nécessite des ressources 

pour l'analyse en laboratoire et justifier ces ressources au sein d'un système de santé public peut 

s'avérer complexe. Enfin, ce changement de paradigme modifie également l'approche du 
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dépistage de porteurs, en se détournant d'un conseil préalable axé sur la probabilité d'être 

porteur d'une condition spécifique et sur ses caractéristiques (comme dans le cas de la maladie 

de Tay-Sachs par exemple). Il se concentre plutôt sur des informations générales concernant la 

transmission d'une condition récessive autosomique et les types de conditions soumises au 

dépistage. 

Il est important de reconnaître que ces paramètres peuvent être interprétés de différentes 

manières, et que les perspectives individuelles peuvent varier quant à leur impact réel. Par 

conséquent, il convient de prendre en considération ces recommandations avec prudence, en 

évaluant attentivement les avantages et les inconvénients potentiels dans chaque contexte 

spécifique. 

 

C- Dépistage de porteurs des maladies héréditaires récessives au SLSJ 

Depuis la mise en œuvre des premiers dépistages de porteurs il y a quelques décennies et jusqu’à 

aujourd’hui, des avancées significatives ont permis de mieux comprendre les mécanismes sous-

jacents de nombreuses maladies génétiques, ouvrant la voie à des possibilités de traitement ou 

au renforcement des mesures de prévention par des stratégies de dépistage ciblé. 

Les organismes associatifs ou institutionnels impliqués dans la problématique des quatre 

maladies héréditaires récessives présentes dans les régions du Saguenay-Lac-Saint-Jean, de 

Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord ont ainsi pu améliorer leur offre et leur expertise pour 

proposer des programmes et des services dans l’objectif de sensibiliser les populations et ainsi 

contribuer à une meilleure santé publique. 

 

1. Corporation de Recherche et d’Action sur les Maladies Héréditaires 

(CORAMH) 

Au début des années 1980, on commence à peine à comprendre les méthodes de réalisation du 

séquençage du génome humain (qui se terminera au début des années 2000). C’est dans ce 
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contexte qu’est créée au Saguenay-Lac-Saint-Jean la Corporation de Recherche et D’Action sur 

les Maladies Héréditaires (CORAMH). Cet organisme indépendant à but non lucratif rassemble 

des bénévoles issus de divers horizons apportant chacun leur point de vue et leurs retours 

d’expériences : chercheurs, médecins, professionnels de la santé, personnes atteintes de 

maladies héréditaires et leurs proches, intervenants sociaux, communautaires et éducatifs, … 

(CORAMH, 2023). 

L’objectif basé sur un intérêt commun est d’informer, éduquer, et sensibiliser la population en 

donnant les clés de la compréhension de la génétique, de l’hérédité et de la transmission des 

maladies héréditaires fréquentes dans la région. Un programme depuis les années 1990 s’est 

développé autour de conférences animées par des infirmières qualifiées, et de mise à disposition 

de brochures d'information. Bien que s'adressant à tous, ce sont surtout les élèves du secondaire 

et du collégial qui ont été sensibilisés. Au moins 20 000 individus ont ainsi été ciblés en recevant 

des conseils utiles pour prévenir la récurrence des maladies génétiques (CORAMH, 2023). 

CORAMH travaille en collaboration avec d'autres organismes et associations comme le 

Regroupement Québécois des Maladies Orphelines qui s'intéressent aux maladies héréditaires au 

Québec, s'efforçant de promouvoir la recherche sur ces maladies et de devenir un lieu de 

convergence pour toutes les personnes concernées afin de les soutenir et d’améliorer leur qualité 

de vie (RQMO, 2015). 

 

2. Projet-pilote de dépistage de porteurs pour quatre maladies 

héréditaires récessives au SLSJ 

2.1. Objectifs 

Issu du « Plan d’action 2005-2008 pour l’organisation des services de génétique au Québec », un 

projet-pilote a été mené entre 2010 et 2012 visant la mise en place d’un service d’offre de tests 

de porteurs pour les quatre maladies héréditaires récessives présentes dans les régions du 

Saguenay-Lac-Saint-Jean. S’y greffait « un volet d’acquisition de connaissances » (Pouliot et al., 

2014) afin de favoriser un consentement et une prise de décision éclairés. 
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Sur la base du volontariat (c’est un point important), et en dehors de tout programme de santé 

publique, les tests de porteurs étaient proposés aux individus remplissant des critères 

d’admissibilité et désireux de savoir s'ils étaient porteurs d’une mutation fondatrice responsable 

de l’une des quatre maladies héréditaires récessives. L'objectif global était de fournir des 

informations sur leur statut de porteur et de favoriser une meilleure compréhension des 

maladies, permettant ainsi une prise de décision éclairée concernant leur santé. Pour ce faire, le 

projet-pilote a adopté une approche mixte combinant des méthodes qualitatives et quantitatives. 

2.2. Méthodologie 

Ce projet pilote a été évalué en 2014 par l’Institut National de Santé Publique du Québec (INSPQ) 

en se basant sur un modèle développé en collaboration avec le Ministère de la Santé et des 

Services Sociaux (MSSS). En outre, un groupe de réflexion composé d'experts de différents 

domaines a examiné la viabilité du modèle d'organisation des services, les modifications à 

apporter, l’information de la population cible quant aux enjeux soulevés par l'offre de tests, les 

actions à entreprendre et le potentiel d'exportation du modèle pilote. 

2.3. Résultats 

Concernant la mise en place d’une organisation de service viable (c’est-à-dire, répondant à des 

normes d’assurance qualité sans réduire l’accès à des services cliniques existants), l’INSPQ a 

indiqué que l’absence d'objectif de participation limite les conclusions pouvant être tirées, 

notamment en ce qui concerne l'équité d'accès à l'offre de test. Pour autant, le taux de porteurs 

identifiés dans le cadre du projet pilote est similaire à celui observé au Service de Conseil 

Génétique (SCG) de l’Hôpital de Chicoutimi : en moyenne, il faut effectuer des tests sur 86 couples 

pour trouver un couple porteur de la même maladie dans le cadre du projet pilote (Pouliot et al., 

2014).  

Concernant l’objectif d’informer la population cible de l’offre de tests de porteurs, les résultats 

du questionnaire post-séance d’information ont révélé que 99% des répondants estimaient que 

la séance d'information a amélioré leurs connaissances sur les maladies héréditaires récessives. 

De plus, 88 % des répondants estimaient être suffisamment informés des implications d'un 

résultat positif, et 97 % estimaient être en mesure de consentir librement aux tests de porteurs. 
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La quasi-totalité des répondants (99 %) ont indiqué qu'ils réaliseraient à nouveau les tests de 

porteurs s'ils avaient à le refaire, malgré les implications associées à un statut de porteur (Pouliot 

et al., 2014).  

Enfin, il est estimé que près de la moitié des répondants (45 %) avaient une aptitude élevée à la 

prise de décision éclairée à la fin de la séance d'information. Pour la majorité des autres 

répondants, les lacunes légères en termes de connaissances pouvaient être comblées auprès du 

SCG. La présence de cette structure complémentaire à la séance d'information contribue à offrir 

aux personnes à risque un accès aux tests de porteurs dans un contexte favorisant la prise de 

décision éclairée (Pouliot et al., 2014). 

Bien que le ratio bénéfices-inconvénients pour les participants à l'offre de tests semble positif, il 

est souligné que tous les bénéfices et inconvénients n'ont pas été entièrement mesurés, ce qui 

appelle à la prudence dans l'interprétation des résultats (Pouliot et al., 2014). 

En considérant l'ensemble des éléments identifiés, il a été donc possible, pour l’INSPQ, de 

conclure que, d'un point de vue organisationnel, le projet-pilote semblait constituer une initiative 

réussie d'intégration des services de génétique dans les soins de première ligne. 

2.4. Perspectives de continuité et exportation du modèle 

Les perspectives de continuité du projet-pilote mettent en avant certains éléments essentiels du 

modèle d'organisation des services, qui sont considérés comme incontournables en raison de la 

nature même du projet et des valeurs qu'il promeut. Ces éléments ont joué un rôle clé dans la 

viabilité de l'offre de services. Parmi eux, on souligne la nécessité de maintenir une approche 

centrée sur le patient et de garantir un cadre favorisant une prise de décision libre et éclairée. 

Dans cette optique, la majorité des interlocuteurs s'accordent sur des aspects essentiels : la 

préservation de l'accessibilité aux services, la participation volontaire des individus, l'approche 

éducative dispensée à travers des séances collectives et la communication qui vise à informer 

sans promouvoir (Pouliot et al., 2014). 

Bien que l’approche centrée sur le patient reconnait l’importance de traiter chaque patient 

comme un individu unique, avec sa propre expérience de la maladie et ses valeurs personnelles, 
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une évolution significative s’est produite, au fil du temps, dans la manière dont les soins de santé 

sont abordés. Depuis 2010, le concept du partenariat-patient prend davantage de place et repose 

sur l’idée selon laquelle les patients sont des acteurs actifs dans la gestion de leur propre santé, 

par le fait qu’ils sont les mieux placés pour comprendre leur propre expérience (Pomey et al., 

2015). 

Il est tout de même important de mentionner que le passage d’un modèle à l’autre ne signifie pas 

que l’approche centrée sur le patient a été abandonnée. Au contraire, ces deux approches sont 

complémentaires respectant ainsi l’autonomie et la participation active des patients. Cette 

transition vers le partenariat-patient favorise une communication ouverte, renforce la confiance 

entre patient et professionnel de la santé et vise donc à optimiser la qualité des soins (British 

Columbia Ministry of Health, 2013). Cependant, ce partenariat patient-médecin suppose que le 

professionnel de la santé garantit une relation d’apprentissage afin que le patient développe sa 

propre compréhension, ce qui représente un enjeu conséquent lorsqu’une maladie ou qu’une 

démarche médicale s’avère complexe (Coulter, 2002). 

De ce fait, l'intégration des services génétiques dans les soins de première ligne est considérée 

comme une pratique appropriée pour mettre en œuvre et maintenir ces approches. Cependant, 

il est important de noter que ces services de première ligne sont déjà fortement sollicités et ne 

peuvent être considérés comme une solution pérenne. Un enjeu de justice distributive réside 

dans la répartition équitable des soins de santé pour l'ensemble de la population tout en évitant 

de surcharger davantage les services de première ligne. Cela souligne la nécessité de trouver des 

approches adaptées et complémentaires pour répondre aux besoins émergents dans le domaine 

de la génétique et de garantir une prise en charge adéquate (Pouliot et al., 2014). 

Le taux de couverture des activités de communication, qui n’était que de 73% en 2012, soulève 

des questions d'équité en termes d'accès aux tests. Il est important de mieux comprendre le profil 

de la population ciblée et d'identifier les obstacles à l'utilisation des services afin d’optimiser cet 

aspect (Pouliot, 2014). 

Le volet éducatif de transfert des connaissances destiné à la population cible est considéré 

comme un aspect important à maintenir et à adapter à toute nouvelle offre de services en 
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génétique. Cela souligne l'importance de fournir des informations éducatives adéquates, 

accessibles et actualisées afin de permettre aux individus de prendre des décisions éclairées 

concernant leur santé génétique (Pouliot, 2014). 

Par ailleurs, étant donné que les connaissances sur le sujet évoluent rapidement, un processus de 

collaboration entre les professionnels de la santé doit être envisagé en continu avec un effort 

permanent. L’objectif est d’améliorer la qualité des soins afin d’optimiser les résultats pour les 

patients (Haggerty et al., 2003; van Walraven et al., 2010). Cependant, les patients se doivent de 

recevoir des soins cohérents sans interruption, quelles que soient les transitions entre les 

différents professionnels de la santé ou les établissements de soins. De là, lorsque la collaboration 

interprofessionnelle est optimale, cette dernière contribue à assurer une continuité des soins plus 

fluide : les informations médicales et les plans de traitement sont partagés efficacement entre les 

membres de l'équipe de soins (Momsen et al., 2012). Pour ce faire, il est essentiel de soutenir le 

maintien de normes de qualité en favorisant l'adoption de pratiques de transfert de 

connaissances multidisciplinaires, notamment en impliquant les conseillers en génétique (Pouliot, 

2014). 

Enfin, la nécessité de maintenir une forme de suivi et d'évaluation semble être une préoccupation 

partagée parmi les experts du groupe de réflexion, ce qui contribuerait à garantir la qualité à long 

terme du projet. Cela souligne l'importance d'un monitorage régulier pour s'assurer de l'efficacité 

et de l'impact de l'offre de services génétiques (Pouliot, 2014). 

Les pistes de réflexion et d'action préliminaires soulignent la nécessité d'une approche rigoureuse 

et basée sur des critères reconnus pour l'exportation potentielle d'une offre similaire de services 

dans d'autres contextes, pour d’autres populations, d’autres régions ... Cette approche devrait 

comprendre une analyse des données probantes, des besoins des communautés concernées, de 

la capacité des structures existantes et de l'identification des éléments clés du modèle qui 

seraient les plus adaptés pour établir les modalités optimales dans chaque contexte spécifique 

(Pouliot, 2014). 
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3. Offre de tests de porteurs du Ministère de la Santé et des Services 

Sociaux (MSSS) 

Étant donné que le rapport de l’INSPQ conclut que les résultats du projet-pilote ont été probants, 

le MSSS a opté, en 2018, pour un déploiement provincial de l’offre de tests de porteurs « dans le 

but d’offrir un meilleur accès aux tests génétiques de porteurs […] pour toutes les personnes 

potentiellement porteuses des gènes qui en sont responsables au Québec » à condition que ces 

personnes répondent à trois critères d’admissibilité (MSSS, 2018) : 

- Être majeur (plus de 18 ans) ; 

- Avoir au moins un de ses grands-parents né dans l’une des trois régions ; 

- Planifier d’avoir un enfant ou être enceinte de 16 semaines et moins ou avoir une 

conjointe enceinte de 16 semaines et moins. 

L’offre de tests de porteurs du MSSS se décline selon deux approches différentes : soit dans le 

cadre d’un dépistage structuré mis à disposition par les autorités de santé publique ciblant 

certaines maladies et une partie de la population, soit dans un contexte clinique lorsque le 

dépistage est proposé au cas par cas à l’occasion d’une consultation spécialisée. 

Ces deux contextes ont chacun leurs avantages et leurs inconvénients, qu’il est intéressant 

d’explorer en se plaçant du point de vue du besoin ou de la nécessité des patients concernés. 

3.1.  Dépistage en contexte structuré 

Un programme structuré de dépistage de porteurs vise des maladies héréditaires pouvant être 

détectées via un test pré-conceptionnel ou un test prénatal, comme c’est le cas dans l’offre du 

MSSS. Ce dépistage structuré implique une approche proactive conçue et planifiée de manière 

systématique pour atteindre le plus grand nombre d’individus dans une population ciblée. Il est 

généralement mis en œuvre par les autorités de santé publique en collaboration avec des 

professionnels de la santé et des conseillers en génétique, impliquant la coordination des 

différents acteurs, des organisations et autorités sanitaires. Un protocole standardisé s’applique 

à chacune des personnes concernées. Réalisés le plus souvent dans des centres de dépistage 

désignés, ils peuvent également se faire de façon autonome, par une trousse de dépistage. On 

peut considérer que ces tests structurés ont un impact important sur les individus car ils visent à 
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atteindre une population spécifique avec une portée plus large, encourageant un processus plus 

transparent (Gøtzsche & Jørgensen, 2013; Miller et al., 2000). 

Les différentes étapes de l’offre de tests, dans un contexte structuré, sont les suivantes (Figure 3, 

réalisée à partir des informations disponibles sur le site du Gouvernement du Québec) : 

1. « Recours à l’offre de tests sur la base du volontariat sur le site internet du gouvernement 

du Québec » : la participation des individus est généralement basée sur le volontariat 

visant à permettre aux individus de connaître leur statut de porteur potentiel de 

mutations génétiques liées à des maladies héréditaires récessives pour un projet parental 

en cours ou à venir ; 

2. « Prise de connaissance d’informations » : avant de décider de participer aux tests de 

porteurs, il est important que les individus prennent en compte certaines informations 

importantes. Cela peut inclure des renseignements sur les maladies héréditaires 

récessives spécifiques qui sont concernées par le dépistage, les risques associés à ces 

maladies et les implications possibles en termes de santé et de reproduction. Les individus 

peuvent également vouloir se renseigner sur la fiabilité et la précision des tests de 

dépistage disponibles, ainsi que sur les options de prise en charge et de planification 

familiale en cas de résultats positifs ; 

3. « Questionnaire d’admissibilité » : les critères d’éligibilité aident à identifier les individus 

pour lesquels le dépistage de porteurs peut être le plus approprié et pertinent ; 

4. « Si admissible, évaluation de la compréhension des informations » : cette évaluation vise 

à vérifier que les participants ont une compréhension adéquate des maladies héréditaires 

récessives concernées, des risques associés, des implications pour prendre des décisions 

éclairées concernant leur participation aux tests de porteurs ; 

5. « Prise de décision pour la réalisation des tests » : lorsque les individus participent à un 

dépistage de porteurs organisé, ils sont généralement considérés comme autonomes dans 

leur prise de décision. Ils ont la possibilité de choisir de participer ou non aux tests de 

dépistage, en fonction de leur propre compréhension, de leurs préférences et de leurs 

convictions ; 

https://www.quebec.ca/sante/conseils-et-prevention/depistage-et-offre-de-tests-de-porteur/tests-de-porteur-maladies-hereditaires-recessive/description-tests-porteur
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6. « Si oui, formulaire de demande » : le formulaire de demande est un document essentiel 

qui permet aux participants d'exprimer leur volonté de participer aux tests de porteurs. 

Ce formulaire peut contenir des informations personnelles telles que le nom, l'âge, les 

coordonnées et tout autre détail requis pour l'administration des tests ;  

7. « Réception par voie postale d’une trousse de prélèvement, d’un formulaire de 

consentement et de l’enveloppe-réponse » : La trousse de prélèvement est un ensemble 

d'outils et d'instructions nécessaires pour collecter l'échantillon biologique du participant 

et le formulaire de consentement permet au participant de donner son consentement 

éclairé pour les tests de porteurs ; 

8. « Résultats 3 à 5 semaines après l’envoi de l’enveloppe-réponse » : par exemple, si un 

individu est identifié comme porteur d'une mutation génétique associée à une maladie 

héréditaire récessive, il peut être accompagné par des professionnels de la santé pour une 

évaluation plus approfondie de l’impact d’un projet parental. Pour ce faire, cette personne 

peut contacter le service de génétique de son territoire ou en discuter avec un médecin 

qui pourra l’orienter vers un service pour conseil génétique individualisé (Gouvernement 

du Québec, 2023). 

 

Figure 3. –  Offre de tests de porteurs en contexte structuré proposée par le MSSS 

 

La figure 3 a été réalisée à partir des informations disponibles sur le site du Gouvernement du Québec ;  
Réalisé par Ilona Bussod, 2023 

https://www.quebec.ca/sante/conseils-et-prevention/depistage-et-offre-de-tests-de-porteur/tests-de-porteur-maladies-hereditaires-recessive/description-tests-porteur
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3.2. Dépistage en contexte clinique 

Le dépistage de porteurs, lorsque réalisé en contexte clinique, porte davantage sur la relation 

médecin-patient-famille. Il vise à offrir une meilleure protection contre divers risques personnels 

et sociaux : primauté du bien du patient, respect de l’autonomie des participants, consentement 

libre et éclairé, confidentialité de l’information génétique. Le cercle restreint de personnes 

concernées, par rapport au contexte structuré, favorise la qualité et l’interprétation des tests, 

l’accès aux ressources de santé, l’aide et le suivi en conseil génétique, et parfois même la 

résolution de problèmes lorsque les tests révèlent des découvertes fortuites, telle que la non-

paternité (Mélançon, 1994). 

Les différentes étapes de l’offre de tests, dans un contexte clinique, sont les suivantes (Figure 4): 

1. « Se présente pour une consultation en clinique » : le patient est accueilli par un 

professionnel de la santé qui évalue si le dépistage de porteurs est approprié et 

référence le patient vers le service de génétique médicale ;  

2. « Séance de conseil en génétique » : le conseiller en génétique discute avec le patient 

des aspects liés au dépistage de porteurs. Il fournit des informations détaillées sur les 

maladies héréditaires récessives concernées, les objectifs du dépistage, les 

implications des résultats et les options de prise en charge. Le patient est encouragé à 

poser des questions et à exprimer ses préoccupations pour prendre une décision 

éclairée ; 

3. « Prise de décision pour la réalisation des tests sous la base du volontariat » : le patient 

peut choisir de participer volontairement aux tests ou de ne pas y participer. Cette 

décision est basée sur sa compréhension des risques, des avantages et des 

implications potentielles des résultats des tests ; 

4. « Réalisation des tests en clinique » : si le patient décide de réaliser les tests de 

porteurs, une fois sa décision prise, il est dirigé vers le service de prélèvement en 

clinique afin d’effectuer les prélèvements nécessaires conformément au protocole ; 

5. « Réception des résultats / Discussion des résultats lors d’une nouvelle consultation » : 

le patient peut discuter des résultats lors d'une nouvelle consultation en clinique avec 

un conseiller en génétique qui va expliquer leur signification et les implications pour 



44 

son projet parental. Cela permet au patient d’obtenir des conseils personnalisés en 

fonction des résultats obtenus. 

 

Figure 4. –  Offre de tests de porteurs en contexte clinique adaptée du MSSS 

 

Réalisé par Ilona Bussod, 2023 

 

3.3. Dépistage en contexte structuré versus en contexte clinique 

La mise en place de l’offre de tests de porteurs implique une perspective intégrée qui inclue à la 

fois les principes du partenariat-patient et de la collaboration interprofessionnelle. Dans cette 

approche, il est essentiel de prendre en compte la perspective des patients tout en évaluant 

différents paramètres qui peuvent influer sur la communication et la compréhension des 

résultats. Cela comprend non seulement le diagnostic en lui-même mais aussi les séances de 

conseil qui visent à éclairer les patients sur les implications des résultats. Dans ces séances de 

conseil, il est essentiel d'aborder la question de l’après test, en discutant des différentes options 

qui s'offrent aux patients, selon les résultats, comme avoir recours à un diagnostic 

préimplantatoire (DPI), envisager une adoption ou ne pas avoir d'enfant. Cette dimension est une 

composante essentielle de l'enjeu du consentement car elle permet aux patients de prendre des 
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décisions éclairées tout en tenant compte de leur bien-être et de celui de l’enfant à naître 

potentiel (Ioannides, 2017). 

D’un côté, ces paramètres peuvent être mieux encadrés lors de dépistages structurés, car les 

services proposés sont conçus de manière à ce que toutes les personnes participant au dépistage 

reçoivent les mêmes informations (approche équitable), ainsi qu'un accompagnement et un 

soutien personnalisés pour prendre des décisions éclairées (Wilson et al., 2016). 

En analysant les différentes étapes du processus, il est clair que l'accessibilité des tests est 

améliorée dans le cadre d'un dépistage structuré. Les tests sont proposés de manière proactive, 

sans nécessiter de consultation préalable avec un professionnel de la santé. Cela permet à un plus 

grand nombre de personnes d'accéder aux tests et de prendre des décisions en fonction de leurs 

propres motivations et besoins. De plus, cette approche peut contribuer à réduire les coûts 

associés au dépistage et à améliorer l'efficacité de la mise en œuvre. 

Néanmoins, il est important de reconnaître les défis éthiques, psychologiques et sociaux qui 

peuvent se poser dans ce contexte. Lorsque les individus prennent des décisions autonomes en 

matière de dépistage, il est essentiel de s'assurer qu'ils disposent d'informations claires et 

objectives. De plus, certaines personnes peuvent ressentir des implications émotionnelles ou 

sociales importantes lorsqu'elles découvrent leur statut de porteur potentiel, ce qui soulève des 

enjeux tels que la stigmatisation, même au sein du couple. Un soutien psychologique et un 

accompagnement adéquat doivent être disponibles. 

De l’autre côté, le dépistage en contexte clinique peut être plus ad hoc et dépend souvent de la 

décision du patient de se faire dépister. Il convient de noter que l'identification d'un groupe 

spécifique peut être plus délicate dans ce contexte. La réalisation du dépistage de porteurs peut 

varier en fonction de la qualité de rencontre avec le personnel médical par exemple, ce qui peut 

entraîner une variation de la qualité et de la cohérence du suivi offert (Miles et al., 2004). Par le 

fait que la décision de se faire dépister repose principalement sur le patient lui-même, ceci limite 

la portée et la généralisation du dépistage en situation clinique. Cependant, cette approche peut 

être plus adaptée à des situations individuelles complexes nécessitant une évaluation 

approfondie. 
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Les deux approches ont leurs avantages et leurs limites, et il est important de les considérer en 

fonction des besoins spécifiques des patients et des objectifs du dépistage. En développant des 

stratégies qui combinent les avantages de chaque approche, il est possible de répondre de 

manière plus efficace aux besoins des individus et des familles concernés, en favorisant une prise 

de décision éclairée et en assurant un accompagnement adéquat tout au long du processus de 

dépistage. 

Toutes les informations énoncées ont été récapitulées de manière concise et organisée dans un 

tableau ci-après (Tableau 2). 
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Tableau 2. –  Comparaison des approches de la réalisation de l’offre de tests pour quatre maladies 

héréditaires récessives : structuré versus clinique 

Éléments Contexte structuré Contexte clinique 

Approche Approche proactive visant une large 
population ciblée 

Approche ad hoc adaptée aux 
besoins individuels 

Organisa8on Coordonnée par les autorités de santé 
publique en collaboration avec des 
professionnels de la santé et des 
conseillers en génétique 

Réalisée au sein des soins de santé, 
généralement lors de consultations 
spécialisées 

Éligibilité Définie par les critères d'inclusion et 
d'exclusion du programme de 
dépistage 

Décidée par le professionnel de la 
santé en fonction de sa 
connaissance actuelle 

Moment du 
dépistage 

Offert quelques jours après la 
complétion d'un formulaire à domicile 

Proposé lors de visites médicales 
en clinique 

Modalité de 
dépistage 

Le patient décide en ligne s'il souhaite 
réaliser les tests ou non 

Décision partagée entre le 
professionnel de la santé et le 
patient en consultation 

Suivi des résultats 
posi8fs 

Orientation vers une consultation en 
clinique pour discuter des options 

Discussion des résultats et des 
actions envisageables lors d'une 
consultation 

Conseils 
personnalisés 

Offerts pour guider les choix et les 
décisions liés aux résultats 

Fournis pour aider à la 
compréhension et à la prise de 
décision 

Accès aux ressources 
de santé 

Facilité pour permettre un suivi 
complet et une prise en charge 
adéquate 

Disponibles pour assurer un suivi 
médical approprié 

Coûts associés au 
dépistage 

Possibilité de réduction des coûts pour 
améliorer l'accessibilité 

Varient en fonction des services de 
santé et de l'assurance maladie 

Sou8en 
psychologique 

Disponible pour aider les individus à 
faire face aux implications 
émotionnelles et sociales 

Accessible pour offrir un soutien 
lors de la prise de décision 

 

 



48 

2 – Projet de recherche : avancées et réflexions 

A- Contextualisation 

Le projet de recherche objet de ce mémoire est le second volet d’une étude plus vaste 

s’intéressant aux perspectives du dépistage de porteurs de maladies autosomiques récessives. 

Un premier volet a examiné la perspective des professionnels de la santé qui offrent le dépistage. 

Dans ce second volet, on se concentre sur l'expérience des patients ayant recours au dépistage 

lorsqu'il est pratiqué en contexte clinique.  

L’étude a été menée au sujet du dépistage de porteurs de quatre maladies autosomiques 

récessives fréquentes dans les régions du Saguenay-Lac-St-Jean (SLSJ), Charlevoix et la Haute-

Côte-Nord, à savoir : l'ataxie spastique récessive de Charlevoix-Saguenay (ARSACS), l'acidose 

lactique congénitale, la neuropathie sensitivomotrice avec ou sans agénésie du corps calleux et 

la tyrosinémie héréditaire de type 1 (HT-1). 

Les patients concernés par la présente étude répondent aux critères d’éligibilité de l’offre de tests 

du MSSS, pour rappel :  

- Être majeur (plus de 18 ans) ; 

- Avoir au moins un de ses grands-parents né dans l’une des trois régions ; 

- Planifier d’avoir un enfant ou être enceinte de 16 semaines et moins ou avoir une 

conjointe enceinte de 16 semaines et moins. 

L’évaluation de l'expérience des patients a été mise en place dans deux établissements de santé, 

à savoir : le CHU (Centre Hospitalier Universitaire) Sainte-Justine de Montréal et le CIUSSS (Centre 

Intégré Universitaire de Santé et Services Sociaux) du Saguenay-Lac-Saint-Jean. Nous nous 

sommes intéressés aux perceptions des patients ayant choisi de se soumettre au dépistage de 

porteurs de maladies autosomiques récessives, mais également aux patients ayant préféré de ne 

pas réaliser ces tests afin d'identifier les facteurs qui peuvent influencer leur décision. 
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En s'appuyant sur les travaux antérieurs menés sur le dépistage de porteurs et également sur le 

rapport de l'INSPQ, qui souligne que : 

« Malgré une meilleure conscientisation à l'égard de la médecine informée par les données 

probantes dans le domaine de la génétique, on se heurte encore souvent à une pénurie de 

données sur différents aspects de validité ou d'utilité » (Pouliot et al., 2014). 

Il nous apparaît essentiel de chercher à comprendre comment améliorer la réalisation de ces 

dépistages en gardant en ligne de mire l’importance cruciale de l’approche éthique d’un tel sujet. 

 

B- Objectifs 

Dans cette optique, ce mémoire vise deux objectifs distincts : 

- Récolter et décrire l'expérience des patients ayant eu accès au dépistage de porteurs des 

maladies fréquentes dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean, dans un contexte clinique 

à l’aide de questionnaires ; 

- Identifier et analyser les enjeux éthiques soulevés par le dépistage de porteurs en fonction 

du contexte par lequel il est dispensé : structuré ou clinique, par une analyse utilisant 

l’application d’un cadre éthique préétabli. 

Nous avions pour intention initiale de constituer un échantillon de 90 participants sur une période  

de 18 mois en se basant sur le service de génétique du CHU Sainte-Justine, avec une estimation 

moyenne annuelle de 110 patients admissibles (soit 165 patients sur 18 mois) et en visant un taux 

de recrutement réalisable de 55% (soit 90 patients). Ce calcul avait été fait avant la mise en place 

de l’offre de tests du MSSS. 

Toutefois, depuis l'élaboration du projet, le MSSS a mis sur pied l’offre de test et a depuis élargi 

les critères d’éligibilité, incluant notamment les femmes enceintes jusqu'à 16 semaines au lieu de 

14 semaines. Les participants ont tendance à recourir au dépistage de porteurs structuré en ligne 

réduisant alors le nombre de patients vus au CHU Sainte-Justine. Ainsi, afin de compenser cette 

situation, nous avons ajouté le CIUSSS du Saguenay-Lac-St-Jean en tant que deuxième site de 

recrutement, où le dépistage de porteurs est également proposé en contexte clinique. 
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Le contexte par lequel le dépistage de porteurs est proposé, à partir d’un programme structuré 

ou en contexte clinique, soulève des enjeux éthiques différents. Il s'agit notamment de garantir 

la confidentialité et la protection des informations génétiques des patients, d'assurer un 

consentement éclairé et une prise de décision autonome, ainsi que de promouvoir un accès 

équitable aux services de dépistage.  

En mettant en lumière les expériences des patients et en identifiant les enjeux éthiques liés au 

dépistage de porteurs, cette recherche contribuera à optimiser les pratiques cliniques et à offrir 

des recommandations pour une meilleure prestation de ces services. En fin de compte, l'objectif 

est d'améliorer la qualité des soins et de soutenir les individus dans leurs décisions en matière de 

santé génétique, en favorisant une approche centrée sur le patient et en veillant à ce que les 

services répondent adéquatement à leurs besoins spécifiques. 

 

C- Acteurs impliqués 

L'équipe de recherche pour ce projet est composée de trois membres responsables de la 

conception, de la coordination et du bon déroulement: Dre. Anne-Marie Laberge, médecin-

généticienne et coordinatrice du projet de recherche, Mme Annabelle Pratte, M. Sc., conseillère 

en génétique, et moi-même. 

Le protocole a été soumis à deux comités d’éthique qui garantissent la protection des droits, la 

confidentialité et le bien-être des participants conformément aux directives éthiques et aux 

bonnes pratiques cliniques. Initialement, le comité d’éthique du CHU Sainte-Justine a examiné le 

protocole en date du 27 janvier 2023, approuvant ensuite un amendement pour inclure le CIUSSS 

du SLSJ en tant que second site de recherche le 20 avril 2023. Par la suite, le comité d’éthique du 

CIUSSS du SLSJ a également approuvé le projet et la collaboration avec le CHU Sainte-Justine en 

date du 27 juillet 2023. 

Les professionnels de la santé jouent un rôle essentiel dans l’offre du projet de recherche et la 

réalisation du dépistage de porteurs. Ils accompagnent les patients dans le cadre du processus de 

dépistage de porteurs, de la présentation des tests jusqu’à l’interprétation des résultats. Cela 
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comprend les professionnels (médecins généticiens, conseillers en génétique) qui identifient le 

contexte clinique des individus ou couples éligibles au dépistage de porteurs et leur parlent de ce 

dépistage. Dans un tel cas, les professionnels informent les individus ou couples éligibles au 

dépistage de porteurs (et donc éligibles au projet de recherche) de l’existence du projet et leur 

fournissent le lien vers le questionnaire (cf. ci-après : D- 1.).  

Enfin, comme énoncé précédemment, les participants sont recrutés, sous la base du volontariat, 

dans deux établissements de santé : le CHU Sainte-Justine et le CIUSSS du SLSJ. Il s’agit de patients 

adultes qui ont choisi ou non de participer au dépistage de porteurs de maladies autosomiques 

récessives. Leur contribution est essentielle pour fournir des informations sur leur expérience, 

leurs perceptions et décisions concernant le dépistage en maintenant leur confidentialité et leur 

anonymat tout au long de l’étude.  

 

D- Questionnaires dédiés aux participants éligibles à l’offre de tests de 

porteurs 

1. Méthodes 

Pour obtenir un retour d'expérience de la part des patients participants, une approche 

méthodologique rigoureuse a été mise en place, incluant la création d’une brochure présentant 

le projet de recherche (cf. Annexe 1), d'un formulaire d'information et de consentement (FIC) (cf. 

Annexe 2) ainsi que d'une série de trois questionnaires (cf. Annexe 3, 4, 5). 

La brochure a pour objectif de fournir aux participants potentiels une vue d'ensemble concise du 

projet de recherche. Elle a été rédigée dans un langage clair et accessible, évitant les termes 

techniques et complexes pour assurer une compréhension facile pour tous les lecteurs. Elle 

contient également un code QR qui permet aux participants d'accéder facilement et rapidement 

au formulaire d'information et de consentement en scannant simplement le code à l'aide de leur 

téléphone intelligent ou de leur tablette (cf. Annexe 1). 
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Le formulaire d’information et de consentement vise à informer pleinement les participants sur 

les objectifs de la recherche, la nature du dépistage de porteurs, les risques potentiels, les 

bénéfices escomptés, les procédures de confidentialité et de protection des données, ainsi que 

leurs droits en tant que participants à l'étude. Les participants ont été encouragés à poser des 

questions et à prendre le temps de réfléchir avant de donner leur consentement éclairé pour 

participer à la recherche ainsi qu’à autoriser l'accès à leur dossier médical afin de valider leurs 

résultats des tests de porteurs et d'évaluer la mémorisation de leurs résultats. 

Les participants qui acceptent de prendre part à l'étude sont invités à compléter une série de trois 

questionnaires en ligne via la plateforme SurveyMonkey, étalés sur une période d'environ 6 à 12 

mois. Un numéro unique reliera les différents questionnaires de chaque participant pour les 

identifier. De plus, la complétion de toutes les questions au sein des questionnaires n’est pas 

obligatoire.  

D’un point de vue méthodologique, les questionnaires ont été privilégiés en raison de plusieurs 

facteurs clés, y compris le souci de laisser aux participants le temps nécessaire pour répondre de 

manière réfléchie, sans pression ni crainte de fournir des réponses dites correctes ou incorrectes. 

Cette approche en ligne permet aux participants de remplir les questionnaires à leur rythme, où 

ils veulent et avec qui ils le souhaitent, favorisant ainsi un environnement sans contraintes. Tout 

d’abord, ils se sont avérés être des instruments extrêmement adaptables. Notre objectif était de 

recueillir au minimum 90 participants provenant de groupes variés (personnes ayant une histoire 

de la maladie dans leur famille, personnes de différents niveaux de scolarité, …). Les 

questionnaires étaient l’outil idéal pour atteindre cet objectif tout en garantissant la 

standardisation des données, ce qui est essentiel pour la réalisation d’une analyse statistique. Il 

est pertinent de souligner que des focus groups ou des entretiens individuels auraient pu apporter 

une valeur ajoutée à la collecte de données. Réfléchir à la manière de les mettre en place 

constitue une démarche pertinente, développée en partie Discussion de ce mémoire, pour les 

futures étapes du projet de recherche. 

La série de questionnaires élaborée a été constituée en adaptant diverses ressources et supports. 

Un questionnaire portant sur les opinions des participants au programme d'éducation et de 
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dépistage des porteurs de l'encéphalite cérébrale et de la leuco encéphalopathie cérébrale chez 

les Cris, le questionnaire concernant les perceptions des professionnels de la santé au sujet du 

dépistage des porteurs des quatre maladies récessives courantes au Saguenay-Lac-Saint-Jean et 

le questionnaire destiné aux participants des sessions d'information de groupe et de conseil 

individuel disponible dans le projet-pilote évalué par l’INSPQ, ont servi à identifier des éléments 

à inclure dans la création des questionnaires. En plus de ces sources, les résultats d’entrevues 

auprès de couples porteurs (Tardif et al., 2018), une revue de littérature et l’expérience clinique 

du Dre. Laberge ont contribué à enrichir le contenu des questionnaires. De plus, les 

questionnaires ont été révisés par des conseillers en génétique ayant de l’expérience en conseil 

reproductif.  

Voici la séquence des questionnaires à administrer : 

- Le questionnaire A (cf. Annexe 3) est administré juste avant la rencontre avec un conseiller 

en génétique et avant la réalisation des tests. Son objectif est de recueillir des 

informations démographiques et de comprendre les attentes, les préoccupations et les 

motivations des participants concernant leur décision de passer ou de ne pas passer les 

tests de dépistage ; 

- Le questionnaire B (cf. Annexe 4) est administré après la rencontre avec un conseiller en 

génétique mais avant la réalisation des tests de dépistage. Il vise à collecter des 

informations approfondies sur les sentiments et les réflexions des participants et à 

comprendre les facteurs qui ont pu influencer leur prise de décision ; 

- Le questionnaire C (cf. Annexe 5) est administré 6 à 12 mois suivant la rencontre avec un 

conseiller en génétique, soit plusieurs mois après que les participants aient reçu les 

résultats s'ils ont effectué les tests. Son objectif est d'évaluer le suivi post-dépistage en 

examinant les impacts à plus long terme et leur compréhension des résultats. 

Chaque questionnaire est divisé en plusieurs sections afin d'aborder différents aspects : 

- Les informations démographiques des participants ; 
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- Les connaissances des participants concernant les maladies héréditaires récessives de 

l'étude et leur mode de transmission, évaluées avant et après la séance de conseil 

génétique ; 

- Le processus de prise de décision des participants, y compris leur lien avec les options de 

reproduction lorsqu'ils décident ou non de réaliser le test (DPI, adoption, …) ; 

- Les attitudes des participants à l'égard du test en lui-même et des résultats attendus ; 

- L'influence sur les décisions en matière de reproduction, la communication avec les 

membres de la famille ou les proches, ainsi que la compréhension et la mémorisation des 

résultats du test de porteurs. 

Le professionnel de la santé détermine l’éligibilité du participant au projet de recherche. Dans le 

cas où le patient aurait déjà participé à une séance de conseil en génétique portant sur l’offre de 

tests, il ne sera alors éligible qu’aux questionnaires B et C. 

Une fois les données recueillies, une analyse descriptive sera réalisée pour examiner les différents 

éléments des questionnaires. Parmi les éléments communs, il sera intéressant de se pencher sur 

le degré de connaissance dans le temps, ce qui permettra de réaliser des analyses comparatives 

des informations données dans le cadre clinique avant, après et à long-terme. 

Par la suite, dans le cadre de notre approche de méthode mixte, des analyses statistiques seront 

effectuées avec le logiciel SPSS® pour étudier l'influence potentielle de certaines caractéristiques 

démographiques (telles que le sexe, l'âge, les antécédents familiaux, etc.) sur les connaissances, 

les jugements et les attitudes envers les résultats, à l’aide de comparaisons statistiques simples. 

Il sera également pertinent de comparer les données entre les groupes d'individus ayant réalisé 

le test et les groupes de participants n'ayant pas réalisé le test, ainsi que d'analyser le statut de 

porteur ou de non-porteur. Cette approche comparative permettra d'obtenir des informations 

supplémentaires pour mieux comprendre les résultats. 

De plus, il est envisagé de mettre en contraste certains des résultats avec ceux détaillés dans le 

Rapport d'évaluation du projet-pilote de l'INSPQ (Pouliot et al., 2014). Cette comparaison 

permettra de contextualiser les découvertes et de tirer des enseignements utiles pour l'étude. 
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2. Résultats préliminaires 

En date du 10 août 2023, 2 patients ont pour l’instant participé au projet de recherche : le 

formulaire de consentement et d’information a été complété par les 2 patients, 1 patient a 

répondu au questionnaire A (pré-rencontre avec un conseiller en génétique) et 1 patient a 

répondu au questionnaire B (post-rencontre avec un conseiller génétique).  

Nous résumons ici les résultats préliminaires obtenus par ces premiers questionnaires complétés. 

Les informations démographiques sont synthétisées dans le tableau 3 : 

Tableau 3. –  Informations démographiques des répondants du FIC 

Éléments N = 2 

S’iden8fie comme 1 H, 1 F 

Famille en provenance du SLSJ 2/2 

Déjà des enfants ? 1/2 

Membre de la famille aNeint d’une des 
maladies héréditaires récessives ciblées par le 
projet de recherche ? 

1/2 

Grossesse en cours  2/2 

Par8cipa8on à la séance de conseil en 
géné8que ? 

1/2 

 

Concernant le questionnaire A, le participant a indiqué être calme, rassuré et pas du tout stressé 

ou inquiet concernant les tests. Aucun membre de sa famille n’avait réalisé les tests auparavant 

et il est très intéressé à recevoir tout type d’informations concernant l’offre de tests même s’il a 

déjà entendu parlé des maladies héréditaires récessives du dépistage par sa famille ainsi que par 

des professionnels de la santé. À propos de ses connaissances sur les maladies héréditaires 

ciblées, le participant avait de bonnes connaissances. Il estime son risque d’être porteur à 3/10 

et souhaite réaliser les tests pour connaître son statut de porteur pour une grossesse en cours. Il 

n’a pas de craintes et ne ressent aucune pression à réaliser les tests, il est positif à l’idée de les 

réaliser et d’informer sa famille dans le cas où les résultats seraient positifs. Le participant n’a pas 
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répondu au reste du questionnaire, principalement sur la section concernant le diagnostic 

prénatal et les options reproductives. 

Concernant le questionnaire B, le participant a indiqué être rassuré, calme et pas du tout stressé, 

inquiet ni contrarié par les tests. Après avoir assisté à la séance de conseil en génétique, il est très 

intéressé à recevoir tout type d’informations concernant l’offre de tests. Son avis concernant la 

réalisation des tests n’a pas changé suite à la séance de conseil en génétique et il a de bonnes 

connaissances sur les maladies héréditaires récessives ciblées par le dépistage. Il a indiqué s’être 

senti libre quant à sa décision et a réalisé les tests pour toutes les maladies. Ses principales 

sources de stress sont liées à sa capacité personnelle de gérer la venue d’un enfant atteint. Dans 

le cas où les résultats seraient positifs, il informerait sa famille et les encouragerait à réaliser les 

tests également. Il a également indiqué que le meilleur moment pour réaliser les tests était 

pendant la grossesse. Enfin, concernant le diagnostic prénatal et les options reproductives, il n’a 

jamais entendu parlé de diagnostic préimplantatoire (DPI) et malgré le fait qu’il ait peur des 

conséquences que cela pourrait avoir sur son enfant, il trouve que c’est une bonne chose que le 

DPI soit disponible. A contrario, il a déjà entendu parler de diagnostic prénatal et d’interruption 

médicale de grossesse (IMG) par sa famille, ses amis, le personnel médical ainsi que les réseaux 

sociaux et il ne serait pas contre d’y recourir si cela se présentait. 

Le recrutement se poursuit au CHU Sainte-Justine et débutera sous peu au CIUSSS du SLSJ, à 

Chicoutimi. Des données descriptives plus détaillées et des analyses statistiques seront possibles 

lorsqu’un plus grand nombre de participants auront répondu aux questionnaires.   
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E- Analyse éthique de l’offre de tests de porteurs dans deux contextes : 

structuré et clinique 

Cette partie aborde le second objectif du projet de recherche consistant à identifier et analyser 

les enjeux éthiques soulevés par le dépistage de porteurs en fonction du contexte par lequel il est 

dispensé : structuré ou clinique, en s’appuyant sur l’application d’un cadre éthique préétabli. 

L’intégration d’une analyse éthique en complément des questionnaires dans le cadre du projet 

de recherche offre une perspective enrichissante et complémentaire à l’analyse empirique. On 

vise particulièrement à évaluer la conduite de l’offre de tests de porteurs dans le respect de 

considérations éthiques fondamentales tels que le consentement éclairé des participants ou 

encore le respect de leur dignité. Cette analyse permet d’examiner de près les implications 

potentielles et vise à identifier tout impact positif ou négatif, direct ou indirect sur les individus. 

 

1. Méthodes 

Dans le but d'effectuer une analyse éthique approfondie, une recherche bibliographique 

exhaustive a été réalisée en utilisant différentes plateformes de littérature scientifique telles que 

Google Scholar, PubMed, ResearchGate, ScienceDirect, et d'autres sources spécialisées. Des 

mots-clés pertinents tels que "dépistage structuré," "dépistage de porteurs," "dépistage en 

contexte clinique," "maladies héréditaires récessives," "perception des patients," "éthique en 

génétique," "conseil génétique," ou encore "décision de reproduction", ont été employés, en 

anglais et en français, pour recueillir des informations sur les pratiques actuelles, les enjeux 

éthiques et les expériences des patients dans le domaine du dépistage de porteurs aussi bien 

qu’en contexte structuré qu’en contexte clinique. 

 

2. Éthique en santé publique et éthique clinique 

L’éthique en santé publique est une branche de l'éthique qui se préoccupe de la santé de la 

population dans son ensemble. Elle évalue et guide les politiques de santé publique, en se 
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concentrant sur des questions éthiques à grande échelle qui peuvent avoir des répercussions sur 

la santé de la population. Les décisions de santé publique qui affectent la population, comme la 

prévention des maladies, l'accès aux soins de santé et la réglementation, sont au centre des 

préoccupations (Lee, 2012). Elle aborde des sujets tels que l'équité dans la distribution des 

ressources de santé, la priorisation des interventions de santé publique, la balance entre la liberté 

individuelle et la sécurité publique, les conséquences involontaires de l'action publique sur la 

santé, et la responsabilité sociale pour la santé de la population (R. Faden et al., 2022). 

L’éthique clinique se concentre davantage sur les questions éthiques qui surgissent lors des 

interactions entre un patient et son équipe de soins de santé. Elle aborde des problèmes tels que 

le consentement éclairé, les conflits de valeurs entre les patients et les professionnels de la santé, 

le respect de la confidentialité et le refus de traitement (Varkey, 2021). Elle s'intéresse aux 

décisions de soins de santé individuelles qui peuvent avoir des implications éthiques, tout en 

explorant les dynamiques relationnelles entre les patients et les professionnels de la santé. Les 

enjeux de justice dans la distribution des soins de santé individuels, les droits des patients à 

l'autodétermination et à l'information, la responsabilité des professionnels de la santé envers les 

patients, et la prise en compte des valeurs culturelles et religieuses dans les décisions de soins de 

santé sont autant de sujets spécifiques abordés (Payot et al., 2015). 

L’éthique clinique est accompagnée d’une dimension clinico-organisationnelle qui va au-delà des 

aspects individuels des soins de santé. Elle se penche sur les processus décisionnels au niveau de 

la gestion, de l’organisation et vise à créer un environnement culturel qui encourage la réflexion 

éthique et, par conséquent, valorise la prise de décisions éthiques (Seren & Baykal, 2007). Dans 

le cadre de l’offre de tests de porteurs, la dimension clinico-organisationnelle peut aider à 

examiner la manière dont les tests sont proposés ou la manière dont les résultats sont 

communiqués. Elle permet d’encourager la réflexion sur la mise en place du processus, la 

formation et la sensibilisation éthique du personnel médical. 

Pour comprendre la relation entre l’éthique en santé publique et l’éthique clinique, et les 

éventuelles divergences qui peuvent émerger entre ces deux domaines, il est essentiel de 
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reconnaître qu’elles opèrent à des niveaux différents. Certains auteurs affirment que l’éthique 

clinique et l'éthique de la santé publique sont en contradiction :  

« Contrairement à l'accent traditionnellement mis par les bioéthiciens sur la relation médecin-

patient, l'éthique de la santé publique se concentre sur la conception et la mise en œuvre de 

mesures visant à surveiller et à améliorer la santé des populations. En outre, l'éthique de la santé 

publique va au-delà des soins de santé pour prendre en compte les conditions structurelles qui 

favorisent ou entravent au développement de sociétés saines. » (traduction libre, Coleman, 2008). 

Au contraire, d'autres auteurs soutiennent que de nouveaux « ponts entre les soins médicaux et 

la santé publique » devraient être construits (traduction libre, Lurie, 2009) et que l'éthique de la 

santé publique n'est ni inférieure (Wynia, 2005a) voire opposée (Wynia, 2005b) à l'éthique 

clinique. Bien qu'elles abordent des niveaux différents, l’éthique en santé publique et l’éthique 

clinique sont interconnectées. Les décisions de santé publique ont souvent des répercussions sur 

les soins de santé individuels, et les décisions de soins de santé individuels peuvent influencer la 

santé de la population dans son ensemble. 

Lorsque l’on examine l’offre de tests de porteurs, proposée à la fois en ligne et en clinique, 

l’éthique en santé publique joue un rôle significatif tout en coexistant avec l’éthique clinique. Tout 

d’abord, l’offre de tests de porteurs en tant que programme structuré s’inscrit naturellement 

dans le domaine de la santé publique. Ce programme est conçu pour cibler spécifiquement un 

groupe défini de la population et l’éthique en santé publique veille à des principes comme 

l’équité, la justice ainsi que les droits des membres de la population ciblée. D’un autre côté, 

l’éthique clinique conserve également sa pertinence dans ce contexte où une interaction direct 

se produit entre le patient et le professionnel de la santé. L’éthique clinique intervient 

particulièrement en évaluant les questions éthiques qui surgissent lors de ces interactions 

individuelles. Il est ainsi nécessaire de construire des ponts et de favoriser une compréhension 

commune entre ces deux approches pour assurer une approche globale et éthique de la santé et 

du bien-être à l’échelle individuelle, contribuant ainsi à la société dans son ensemble. 

Les principes éthiques de Beauchamp et Childress ont souvent été considérés comme une base 

solide pour l’analyse en éthique clinique: la bienfaisance, la non-malfaisance, l’autonomie et la 
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justice (Beauchamp & Childress, 2013). Ils permettent de couvrir un ensemble de considérations 

morales générales mais ne constituent pas une approche méthodologique pouvant guider, étape 

par étape, l’évaluation éthique d’une intervention. Par « intervention », on fait référence à toute 

action ou mesure planifiée et mise en œuvre dans le but d’améliorer la santé et le bien-être d’une 

population, en l’occurrence ici le dépistage de porteurs.   

L'éthique en santé publique a besoin non seulement de modèles théoriques, mais aussi de cadres 

pratiques (Marckmann et al., 2015). En effet, toutes les théories de l'éthique en santé publique 

ne sont pas conçues pour guider à la prise de décision dans la pratique clinique quotidienne (Have 

et al., 2010). Afin d'encourager les professionnels à réfléchir aux implications morales des 

interventions, les cadres éthiques sont des instruments plus tangibles (Dawson, 2009). Il est 

essentiel de prendre en compte un maximum de préoccupations éthiques : le consentement 

éclairé, les processus de communication, la stigmatisation, les effets indésirables, le jugement, … 

Dans le cadre de l'analyse éthique, plusieurs cadres éthiques ont été consultés afin de choisir 

l’approche la mieux adaptée à la question de recherche, permettant ainsi d'appréhender une 

vision large des enjeux et dilemmes éthiques susceptibles de se présenter, tant dans la sphère 

clinique que de santé publique. Parmi les approches étudiées, figuraient des perspectives 

conséquentialistes, déontologiques ou encore utilitaristes. 

Certains cadres proposent plutôt une liste de questionnements ou de sujets moralement 

significatifs qui nécessitent une réflexion, cependant cette approche laisse de côté les principes 

éthiques sous-jacents : Jennings et al., 2003 et Kass, 2001. D'autres cadres fournissent des lignes 

directrices éthiques pour l'évaluation des interventions en santé publique, mais ils 

n'approfondissent pas la façon dont il faudrait appliquer ces lignes directrices : Upshur, 2002. 

Chaque approche a ses avantages et ses limites mais une approche empirique a été choisie, en 

mettant l’accent sur l'adaptabilité et la capacité à maintenir une vision large et nuancée des 

enjeux éthiques, en évitant de se restreindre à une seule doctrine. 

Deux cadres différents ont été pris en considération : celui de Guttman & Salmon (Guttman & 

Salmon, 2004) et celui de Marckmann et al. (Marckmann et al., 2015). Après une évaluation 
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approfondie, le choix s'est porté sur l'approche de Marckmann et al., jugée plus adaptée à la 

démarche entreprise. 

Le cadre de Guttman & Salmon était spécialisé dans l'examen des questions éthiques liées aux 

interventions de communication en santé publique, notamment celles impliquant des notions de 

culpabilité, de peur, de stigmatisation et de lacunes de connaissances. Bien que ce cadre soit 

pertinent pour les questions éthiques liées aux interventions de communication en santé 

publique, il a été considéré que sa focalisation spécifique risquait de restreindre la vision et 

d'orienter l'analyse vers un domaine particulier, alors que le dépistage de porteurs comporte des 

enjeux au-delà de la communication. En effet, le dépistage de porteurs implique des défis 

éthiques complexes, notamment la protection de la confidentialité, la non-discrimination, et le 

respect du consentement éclairé, qui vont bien au-delà du seul acte de communication, exigeant 

ainsi une approche multidisciplinaire pour aborder ces enjeux de manière exhaustive. 

D'un autre côté, le cadre de Marckmann et al. offrait une approche méthodologique plus 

détaillée, sans se concentrer sur un sujet précis. Ce cadre couvrait une multitude de points 

éthiques à prendre en compte, permettant ainsi d'aborder un éventail plus large d'enjeux et de 

dilemmes éthiques. 

 

3. Présentation du cadre éthique de Marckmann et al. (2015) 

Pour réaliser une évaluation éthique de cette recherche, le cadre systématique de Marckmann et 

al. propose (Marckmann et al., 2015, traduction libre) : 

- Un fondement normatif explicite avec cinq critères substantiels et sept conditions 

procédurales pour garantir un processus de décision équitable ;  

- Une approche méthodologique en six étapes pour l'application des critères. 

Les cinq critères normatifs sont : les bienfaits attendus de l’intervention sur la population, les 

fardeaux et torts potentiels associés à l’intervention, l’effet de l’intervention sur l’autonomie des 

personnes, la distribution équitable des bienfaits et des fardeaux dans la population et le ratio 

coût-bénéfice de l’intervention. Les sept conditions sont : la transparence, la cohérence, la 
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justification, la participation, la gestion des conflits d’intérêts, l’ouverture à réviser les décisions 

et la régulation. Ces critères et conditions constituent des orientations éthiques générales qui 

nécessitent des détails spécifiques concrets pour fournir des lignes directrices applicables (cf. 

Annexe 6 et Annexe 7).  

Ces critères sont qualifiés de « normatifs » par les auteurs car ils visent à établir des normes 

morales pour orienter la réflexion. Leur justification repose sur des principes éthiques 

fondamentaux tels que la maximisation des bénéfices pour la santé, la prévention des préjudices, 

le respect de l'autonomie individuelle et la promotion de la justice sociale. L’ordre des critères est 

déterminé, commençant par l'établissement des bénéfices attendus de l'intervention. Une fois 

les bénéfices évalués, les préjudices potentiels, les conséquences sur l'autonomie, l’équité et 

l’efficience peuvent être analysées. L'évaluation de ces critères permet de prendre en compte 

l'impact de l'intervention sur la capacité des individus à prendre des décisions éclairées 

concernant leur santé, à garantir une distribution équitable des avantages et des fardeaux, et à 

évaluer l'efficacité économique de l'intervention (Marckmann et al., 2015). 

Il est également essentiel de prendre en compte le contexte dans lequel l'offre de tests de 

dépistage est présentée. Étant donné que l’offre de dépistage est proposée par le MSSS comme 

une activité de santé publique, il convient d'examiner les spécificités éthiques liées à son offre, 

que ce soit dans un contexte de soins cliniques ou dans un contexte de programme structuré. 

L’analyse éthique, à partir d’un cadre conceptuel, se veut incorporer une pluralité d’éléments des 

domaines de l’éthique pour nourrir une réflexion en éthique clinique et pour alimenter l’analyse 

des questionnaires complétés individuellement par chaque participant. En effet, l’analyse éthique 

nous aide à comprendre les valeurs sous-jacentes aux décisions en matière de dépistage, elle 

nous permet d’améliorer les questions spécifiques qui reflètent les préoccupations éthiques 

identifiées pour recueillir des données significatives et cela permet de mieux saisir les implications 

pratiques et éthiques des résultats.  

Par conséquent, les critères normatifs doivent être définis lors de leur application et en cas de 

conflit, il convient de trouver un compromis voire une alternative. L’approche méthodologique 
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rend les conflits éthiques plus transparents puisqu’ils peuvent être analysés comme des conflits 

entre principes de valeurs différentes (Marckmann et al., 2015). 

La méthodologie est divisée en 6 étapes (cf. Annexe 8): 

1. Description : décrire les objectifs, les méthodes, la population cible, etc. de 

l’intervention ; 

2. Spécification : spécifier ou compléter (si nécessaire) les cinq critères normatifs de 

l'intervention ; 

3. Évaluation : évaluer l'intervention sur la base de chacun des cinq critères normatifs ; 

4. Synthèse : équilibrer et intégrer les 5 évaluations distinctes de l'étape 3 pour obtenir 

une évaluation globale de l'intervention  ; 

5. Faire des recommandations : élaborer des recommandations pour la conception, la 

mise en œuvre ou la modification de l'intervention ; 

6. Suivi : surveiller et réévaluer les implications éthiques à intervalles réguliers. 

 

4. Application du cadre éthique de Marckmann et al. (2015) 

Le dépistage de porteurs de maladies génétiques dans le cadre d’un programme de dépistage 

structuré est l’intervention classique. Dans les dernières années, une alternative s’est 

développée : l’intégration du dépistage de porteurs en soins cliniques. Ces deux contextes de 

dépistage de porteurs, structuré ou clinique, présentent chacun des aspects spécifiques en 

fonction des personnes et ressources impliquées. L’évaluation des enjeux éthiques qui se posent 

pour chacun de ces deux contextes va être étudiée ici en s’appuyant sur le dépistage des maladies 

fréquentes au SLSJ : (1) par le biais de l’offre de tests de porteurs du MSSS pour le contexte 

structuré et (2) par le biais de l’offre de tests de porteurs individualisée en contexte clinique. 

En contexte structuré, l'intervention est destinée aux personnes éligibles qui ont recours au 

dépistage de porteurs en ligne. Ces individus sont volontaires pour en apprendre davantage sur 

les maladies héréditaires récessives pour lesquelles ils sont à risque, la notion de transmission à 

la descendance, ainsi que sur leur propre statut de porteur. Ils reçoivent une trousse de dépistage 
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à domicile, ce qui leur permet de réaliser les tests de manière autonome et pratique 

(Gouvernement du Québec, 2023).  

Les responsabilités liées au processus de dépistage en contexte structuré sont réparties entre les 

patients, les autorités sanitaires (le MSSS), les professionnels de la santé et les acteurs privés. Les 

autorités sanitaires ont pour mission de mettre en place le dispositif de dépistage, tout en 

collaborant avec des laboratoires privés si nécessaire (De Jong & De Wert, 2015). Elles sont 

responsables du site internet dédié au dépistage, où les informations essentielles ont été validées 

et sont mises à disposition du public.  

Les professionnels de la santé, y compris les conseillers génétiques et infirmiers des différents 

SCG dans la province du Québec sont chargés d’accompagner les patients en répondant à leurs 

questions et en les soutenant.  

Quant aux patients, leur rôle est de faire preuve de sincérité lors de la déclaration des critères 

d'éligibilité et de donner leur consentement éclairé, affirmant ainsi leur volonté de participer à la 

démarche. Une fois la trousse de dépistage reçue, ils doivent suivre les instructions fournies pour 

la réaliser correctement et renvoyer le matériel au laboratoire désigné dans les délais requis 

(Gouvernement du Québec, 2023). 

Dans le contexte clinique, le dépistage de porteurs est principalement proposé aux personnes qui 

viennent pour une consultation en clinique, souvent dans le cadre d'un projet parental en cours, 

leur permettant d’évaluer le risque potentiel de transmission de maladies génétiques à leur futur 

enfant et à prendre des décisions éclairées concernant leur santé reproductive (Dive & Newson, 

2021a). Au sein de la clinique, différentes parties prenantes jouent un rôle essentiel. Il est 

important de noter que dans certains cas, des laboratoires ou des services de conseil génétique 

privés peuvent également jouer un rôle dans le dépistage de porteurs, notamment en offrant des 

services similaires en dehors du cadre public. Cependant, cette option peut avoir des implications 

financières significatives pour les individus qui décident de recourir à des services privés 

(Delatycki et al., 2020). 

Les autorités sanitaires ont pour responsabilité de veiller à la formation continue des 

professionnels de la santé afin de maintenir leurs connaissances à jour. Les professionnels de la 
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santé jouent un rôle crucial car en mettant en confiance les patients, ils facilitent une 

communication ouverte et transparente, essentielle pour une prise en charge efficace et 

individualisée. Enfin, les patients, en se présentant aux séances de conseil en génétique 

proposées et en partageant les informations pertinentes sur leur historique médical et leurs 

antécédents familiaux facilitent la prise de décision qui s’offre à eux. 

Les enjeux de ces deux contextes diffèrent en raison des caractéristiques uniques des personnes 

concernées. Dans le contexte structuré, le processus est standardisé et l’information fournie aux 

individus est fiable et validée. Le défi est de s'assurer qu'ils comprennent pleinement les 

informations génétiques fournies et les implications de leur éventuel statut de porteur et que les 

porteurs identifiés reçoivent bien le conseil génétique approprié. D'autre part, dans le contexte 

clinique, le processus est moins standardisé et davantage dépendant du professionnel de la santé 

impliqué, dont les connaissances et les compétences sur le sujet peuvent être variables. 

Cependant, le professionnel peut bien évaluer la compréhension de son patient et offrir un 

soutien personnalisé et adapté à chaque individu, en tenant compte de la situation du projet 

parental en cours et des préoccupations spécifiques liées à la santé du futur enfant. 

4.1. Spécification : spécifier ou compléter (si nécessaire) les cinq critères normatifs de 

l’intervention 

Tous les critères normatifs : bienfaits attendus, fardeaux réels ou potentiels, autonomie, notion 

d’équité et ratio coût/bénéfice sont pertinents pour les deux contextes d'intervention, à savoir le 

dépistage de porteurs en contexte structuré et le dépistage intégré en soins cliniques. En vue de 

la comparaison entre les deux contextes d’intervention, plusieurs critères normatifs se dégagent 

comme étant particulièrement importants. 

L'importance du critère d'autonomie se réfère à la capacité des individus à exercer leur liberté de 

choix et à prendre des décisions éclairées concernant leur participation au dépistage de porteurs. 

En d’autres termes, il s’agit de leur aptitude à agir en accord avec leurs valeurs personnelles et à 

exercer un contrôle sur leur propre processus de santé (Slowther, 2007).  

Cette notion d’autonomie revêt une signification particulière compte tenu des deux contextes, 

structuré et clinique, dans lesquels l’intervention peut avoir lieu. Dans le contexte structuré, 
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l'autonomie prend assise dans la possibilité offerte aux individus d'effectuer les tests de manière 

indépendante. En revanche, le contexte clinique accorde une importance accrue à la 

communication ouverte avec les professionnels de la santé. Cette forme d’autonomie, que l’on 

peut qualifier d’autonomie relationnelle met en œuvre le partenariat patient. En effet, elle 

implique autant le professionnel de la santé que le patient à prendre des décisions partagées, en 

collaboration (Odero et al., 2020). Enfin l’évaluation de la capacité des patients à prendre des 

décisions éclairées en alignement avec leurs valeurs personnelles devient un facteur de premier 

plan lorsqu'il s'agit de déterminer quel contexte d'intervention prévaut. 

En outre, il convient de noter que le dépistage structuré offre une diffusion élargie d'informations 

standardisées, tandis que le contexte clinique met l'accent sur une communication personnalisée 

et une adaptation aux projets parentaux. Les avantages escomptés de chaque approche jouent 

un rôle clé dans la décision de privilégier celle qui répond de manière optimale aux besoins des 

individus. 

L'équité se réfère à la notion d’assurer un traitement juste et égal pour tous les participants 

impliqués dans les deux contextes d’intervention (Betancourt et al., 2014). L’importance de 

l’équité mérite une attention particulière, compte tenu des différences entre les deux contextes. 

Dans le cadre du dépistage structuré, l'équité peut être renforcée par une accessibilité élargie 

grâce à la facilité d'accès en ligne ce qui restreint les contraintes géographiques (Rice, 2001). En 

parallèle, dans le contexte clinique, garantir que chaque individu a un accès équitable à l'expertise 

des professionnels de la santé est une préoccupation centrale. L'assurance d'une distribution 

juste des avantages et des fardeaux joue un rôle clé dans l'analyse comparative entre les deux 

approches, suscitant ainsi une exploration approfondie de la manière dont chacune d'elles aborde 

la question de l'équité pour l'ensemble des parties prenantes impliquées. 

Au cœur de cette réflexion réside l’éthique de la justice qui cherche à garantir une répartition 

équitable des avantages et des fardeaux, qu’ils soient émotionnels ou psychologiques, parmi les 

différents participants.  

Étant donné que les fardeaux émotionnels et psychologiques sont définis, par exemple, comme 

de l’anxiété, une détresse émotionnelle ou d’autres impacts psychologiques liés au processus de 
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l’intervention, il est important de noter que cette préoccupation est partagée dans les deux 

contextes (R. R. Faden et al., 2013). Cela peut indiquer que ce critère n'est pas nécessairement 

discriminant lorsqu'il s'agit de comparer ces approches. Les individus, qu'ils soient engagés dans 

un dépistage structuré ou clinique, peuvent éprouver des émotions similaires liées à la réception 

et à la compréhension des résultats génétiques, ainsi qu'à la prise de décisions pour leur propre 

santé et celle de leur descendance. 

Le critère du rapport coût/bénéfice évalue si les avantages d'une intervention justifient les coûts 

associés. Dans ce contexte, il peut inclure l'investissement financier nécessaire pour l'offre de 

tests de porteurs, les ressources humaines, et d'autres dépenses liées au programme (Grosse et 

al., 2008). Bien que pertinent, ce critère peut être relativement moins prépondérant dans cette 

comparaison entre les deux contextes d'intervention. En effet, l'accent mis prioritairement sur les 

participants qui effectuent les tests de dépistage de porteurs suggère que la prise en compte 

directe de leurs besoins et avantages l'emporte sur les considérations purement économiques. 

De plus, il convient de noter que l’offre de tests de porteurs du SLSJ est couverte par la Régie de 

l'Assurance Maladie du Québec (RAMQ), ce qui signifie que les participants n'ont pas à supporter 

de frais directs (Gouvernement du Québec, 2023). Cette disposition renforce l'importance de 

considérer les avantages tangibles pour les participants, tels que la compréhension de leur statut 

génétique et la prise de décisions éclairées pour leur santé et celle de leur descendance. 

Ces cinq critères couvrent l'ensemble du champ du questionnement éthique que nous allons 

mener pour les deux contextes des offres de tests de porteurs : l'intervention structurée et son 

alternative clinique. Nous considérons ici qu'il n'y a pas lieu de compléter ces critères ou d'en 

proposer de nouveaux. 

4.2. Évaluation : évaluer l’intervention sur la base des cinq critères normatifs 

Premièrement, indépendamment du contexte par lequel est offert le dépistage de porteurs, le 

bénéfice est de fournir aux personnes éligibles des informations à visée préventive concernant la 

transmission potentielle de maladies autosomiques récessives à leur descendance. Par 

l’identification du statut de porteur, cette intervention encourage à la prise de décision en 

matière de procréation et invite les personnes porteuses à envisager des options alternatives 
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pour la réalisation de leur projet parental. Contrairement à d’autres approches de dépistage (basé 

uniquement sur les antécédents familiaux connus), le dépistage de porteurs est spécifique et ciblé 

pour une population dite à risque, évitant alors la réalisation non-efficiente de procédures 

médicales coûteuses. 

Cependant, certaines préoccupations peuvent émerger concernant la stigmatisation et la 

discrimination engendrées par une telle intervention. D’un côté, les personnes visées par le 

dépistage peuvent ressentir de l’inconfort quant au critère d’inclusion basé sur l’ascendance 

géographique. De plus, certains auteurs abordent le fait que le dépistage de porteurs pourrait 

rajouter du poids à l’axe préventif de la naissance d’un enfant qui serait atteint d’une des maladies 

héréditaires récessives (Galjaard & International Bioethics Committee, 2003). Cela pourrait 

également avoir un impact négatif à la fois sur l’attitude de la population générale à l’égard des 

enfants et adultes malades, et aussi sur ces personnes elles-mêmes qui peuvent se sentir pointées 

du doigt. Cela pourrait entraîner des conséquences psychologiques (anxiété, stress) et sociales 

pour les individus en attente des résultats mais également ceux qui sont porteurs ou atteints, 

ayant des conséquences sur leur qualité de vie et leurs relations avec leur entourage (conflits 

familiaux liés à la planification familiale par exemple). Enfin, la prise de conscience liée au nombre 

important de personnes porteuses (en moyenne 1 personne sur 23) peut être émotionnellement 

difficile à gérer et influencer les choix de procréation (Tardif et al., 2018). 

La qualité des informations fournies sur le statut de porteur potentiel et sur les implications 

associées améliorent le pouvoir décisionnel en matière de santé reproductive. Les participants 

acquièrent une meilleure littératie, ce qui leur permet de participer activement à leur propre 

santé. De plus, le caractère volontaire du dépistage de porteurs renforce l’autonomie. En effet, 

par un consentement libre et éclairé, les participants décident volontairement s’ils souhaitent ou 

non participer à l’intervention, renforçant alors la notion d’ « empowerment » 

(autodétermination) (Blackler et al., 2023).  

En outre, un accès équitable au dépistage de porteurs est primordial pour réduire les disparités 

sociales en matière de santé. Tous les individus concernés doivent avoir la même possibilité 

d’accès aux informations en génétique et recevoir un accompagnement approprié afin de 
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combler les écarts de santé, d’améliorer la santé globale de la population cible et donc de réduire 

les disparités plutôt que de les aggraver.  

Enfin, il est également important d’analyser les coûts liés à la mise en place du dépistage de 

porteurs (formation du personnel médical, mise en place des programmes de sensibilisation pour 

la population cible) versus les coûts relatifs aux services de soins proposés à un enfant 

potentiellement atteint d’une des maladies héréditaires récessives.  

En considérant à présent les spécificités des deux contextes, structuré et clinique, il est possible 

d’en comprendre les avantages et les inconvénients observés. L'analyse éthique doit rester 

évolutive et sensible aux questions émergentes liées à cette pratique, afin de mieux servir les 

intérêts et les droits des patients concernés. 

a. Intervention classique : dépistage de porteurs offert en contexte structuré 

En contexte structuré, l’offre de dépistage de porteurs en ligne permet une accessibilité et une 

facilité d'accès accrues aux personnes intéressées, qui sont alors autonomes. L’intervention 

repose sur des données probantes issues d’études visant la population cible, notamment le 

rapport du projet pilote évalué par l’INSPQ, validant son utilité dans la prévention et l’information 

transmises aux participants (Pouliot et al., 2014). 

Cette intervention classique élimine les contraintes géographiques qui pourraient décourager 

certaines personnes d’entreprendre le dépistage. De plus, les bénéfices de ce contexte résident 

dans la possibilité de toucher un plus grand nombre de personnes, qui peuvent obtenir des 

informations génétiques standardisées et utiles pour leur santé reproductive et qui peuvent alors 

prendre des décisions éclairées concernant leur projet parental, et donc leur descendance. La 

réalisation du dépistage de porteurs en contexte structuré peut également réduire les délais 

d’attente et les temps d’obtention des résultats car aucun déplacement ni rendez-vous en 

clinique n’est à faire. Cependant, l’accès repose sur la prémisse que la population cible est au 

courant de l’existence de l’offre de tests. Une compréhension adéquate des informations fournies 

avant et après le dépistage est primordiale et ceci doit être accessible à tous, même en l’absence 

d’un conseiller en génétique. De plus, il convient de souligner que la réussite de ce modèle dépend 

également des compétences en littératie numérique des individus qui doivent être en mesure de 
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naviguer efficacement dans le processus, d’interagir avec les ressources virtuelles et de 

comprendre les informations présentées (Conard, 2019; Kemp et al., 2021). Ainsi, pour maximiser 

l’impact du dépistage structuré, des efforts de sensibilisation et d’information doivent être mis 

en place. 

Le dépistage organisé peut contribuer à la normalisation de la prévalence de ces maladies dans 

ces régions spécifiques, en lien avec une approche basée sur les droits des personnes en situation 

de handicap (en anglais « disability rights »). Cette approche ne vise pas seulement la 

normalisation, elle s’efforce de mettre fin à la stigmatisation et à la discrimination en brisant les 

stéréotypes négatifs et les préjugés associés aux maladies génétiques (De Paor & Blanck, 2016). 

Cette perspective favorise le soutien actif des systèmes de santé et de la collectivité envers les 

personnes touchées par ces maladies, renforçant ainsi le sentiment d'appartenance à une 

communauté spécifique et stimulant la solidarité sociale. Pourtant, il est essentiel de prendre en 

considération les risques potentiels liés à cette normalisation, tels que la minimisation des 

problèmes de santé associés ou une tendance à sous-estimer les besoins individuels (Moura, 

2023). 

L'éducation de la population cible et l'amélioration de l'accessibilité géographique par le biais 

d'une offre de dépistage en ligne permettent de promouvoir l'autonomie des participants 

(Greaney et al., 2012). Par ailleurs, la disponibilité d'informations en ligne permet de sensibiliser 

le patient même s’il ne décide pas de réaliser les tests (Godard et al., 2003). Cependant, cette 

même autonomie peut entraîner une charge psychologique. En effet, en étant acteurs de la 

réalisation du dépistage de porteurs (complétion de questionnaire, formulaire de consentement) 

et en prenant conscience des risques, notamment liés aux résultats et à leurs implications sur la 

santé reproductive, certaines personnes peuvent ressentir une pression émotionnelle, parfois 

accompagnée d’un sentiment de déception lié à des projets familiaux, ou de préoccupations 

concernant des traitements tels que le DPI par FIV (Fécondation In-Vitro) (Pastore et al., 2019). 

Selon une étude menée, être porteur a suscité des sentiments de culpabilité envers leur 

partenaire, en particulier si le partenaire masculin était porteur. Les femmes semblaient avoir un 

impact plus important sur le processus de décision que les hommes, ce qui semblait être lié au 

fait que les femmes porteront la grossesse et qu'elles devraient subir d'éventuels traitements 
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médicaux (Severijns et al., 2021). Il est donc essentiel de fournir un soutien et une éducation 

adéquats pour garantir que les individus comprennent pleinement les informations fournies en 

ligne ainsi que des ressources supplémentaires, telles que des séances de conseil ou des 

références vers des professionnels de la santé qualifiés.  

Le contexte structuré peut comporter des défis en termes de confidentialité et de sécurité des 

données. Les participants peuvent ressentir une certaine méfiance à inscrire des données 

personnelles en ligne, en particulier lorsqu’il s’agit d’informations sensibles concernant leur 

santé. Dans le cadre du processus de tests de porteurs, des données personnelles, y compris les 

résultats d'analyses, seront collectées et conservées au sein du dossier médical du patient et 

gérées par le CIUSSS du SLSJ (Gouvernement du Québec, 2023). Il est essentiel de fournir un 

message équilibré, informatif, clair et compréhensible, sans exagérer les risques ou susciter des 

informations qui pourraient entraîner une peur excessive. Cependant, la standardisation de 

l'information peut limiter la possibilité d'interactions personnalisées et de discussions 

approfondies, il peut être plus difficile d'offrir un soutien individuel ou des conseils personnalisés 

par rapport à une approche en clinique.  

L'amélioration de l'accessibilité géographique par le biais de la trousse de dépistage peut être un 

levier important pour lutter contre l'iniquité. Cependant, il est important de noter que l’offre de 

tests du MSSS n’est disponible que pour les couples ayant un projet parental à venir ou pour les 

femmes enceintes ou les conjoints dont la femme est enceinte de 16 semaines ou moins, créant 

alors une différence d’accès dans la population cible, notamment pour les femmes enceintes de 

plus de 16 semaines qui sont redirigées en clinique (Gouvernement du Québec, 2023). De plus, en 

rendant le dépistage plus accessible et en fournissant des ressources d'information claires et 

compréhensibles, les disparités d'accès aux avantages de cette intervention peuvent être 

réduites. Cependant, une approche standardisée et généralisée peut ne pas suffisamment tenir 

compte des spécificités individuelles. Certaines personnes pourraient avoir des difficultés à 

utiliser un ordinateur ou d’avoir un accès internet. 

En termes de coûts/bénéfices, le contexte structuré exige des efforts supplémentaires pour 

garantir une compréhension adéquate des informations par les participants, ainsi que les coûts 
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liés à l'acheminement et à la création de la trousse de dépistage qui sont des éléments importants 

à considérer : échantillons de prélèvement, instructions d’utilisation, supports d’information, 

frais encourus pour la distribution et la livraison. Toutefois, il est essentiel de noter que, du point 

de vue économique, la mise en place d'un dépistage structuré peut s'avérer plus avantageuse. En 

effet, les coûts associés à une consultation en génétique en clinique sont souvent élevés car ils 

sont liés au nombre de participants. Cela signifie que le développement des outils nécessaires 

pour le dépistage structuré représente un investissement unique, tandis que les coûts liés aux 

consultations en clinique augmentent avec le nombre de participants. 

b. Intervention alternative : dépistage de porteurs offert en contexte clinique 

En contexte clinique, le dépistage de porteurs est proposé aux patients éligibles lors de 

consultations en clinique, principalement à des patients ayant un projet parental en cours ou à 

venir. 

Les bénéfices de ce contexte résident dans la possibilité d'offrir un soutien personnalisé et adapté, 

permettant aux individus de prendre des décisions éclairées concernant leur projet parental et 

de réduire pour eux-mêmes le risque de transmission de maladies génétiques graves. En prenant 

en compte les connaissances, les préoccupations et les émotions de chaque patient, les 

professionnels de la santé (par exemple les médecins en génétique, les conseillers en génétique, 

les médecins de famille) peuvent offrir des informations détaillées sur les maladies génétiques et 

le dépistage. Il est important de mentionner que de nombreuses femmes consultent leur médecin 

de famille ou leur obstétricien à un stade relativement précoce de la grossesse tandis que 

l’identification des couples porteurs, avant que le projet parental soit en cours, laisserait plus de 

temps à la prise de décision (Metcalfe, 2012). 

Cette approche individualisée peut favoriser une meilleure compréhension et une prise de 

décision éclairée de la part des participants, en mettant l'accent sur la relation médecin-patient-

famille. Mais, il convient de noter que cette approche individualisée peut également limiter l'effet 

de solidarité sociale, car elle se concentre davantage sur les besoins spécifiques de chaque 

individu plutôt que sur l'appartenance à une communauté spécifique. 
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Toutefois, il est important de souligner que les médecins de famille pourraient prescrire ces tests 

mais que la plupart du temps, ils ne se sentent pas à l’aise de le faire. Il est donc préféré d’orienter 

les patients vers une rencontre avec un conseiller en génétique dans un Service de Consultation 

en Génétique (SCG) à proximité de la zone géographique d’habitation du patient. L’orientation 

vers des SCG offre des avantages collectifs en matière de santé publique, les données collectées 

contribuent à la recherche en génétique et à la compréhension des maladies héréditaires afin 

d’assurer une surveillance épidémiologique et donc de mieux comprendre la prévalence ou 

l’incidence de ces maladies dans la population cible.  

Les résultats du dépistage peuvent engendrer des fardeaux émotionnels et psychologiques, 

influençant les choix de reproduction et suscitant des inquiétudes concernant la santé du futur 

enfant. Le principe de « procreative beneficience » (en français, « bienveillance procréative ») 

soulevé par J. Savulescu suggère l’idée selon laquelle les parents devraient choisir l’enfant, parmi 

les enfants potentiels qu’ils pourraient avoir, qui est censé avoir la meilleure vie sur la base des 

informations connues (Savulescu, 2001). Dans le cadre du dépistage de porteurs, cela signifie que 

les parents sont confrontés à choisir notamment, de poursuivre ou d'interrompre un projet 

parental en cours ou à venir en fonction de leur position quant à la venue d’un enfant 

potentiellement atteint. Certains auteurs débattent autour de ce principe, affirmant qu’il n’existe 

pas une obligation morale de donner naissance au « meilleur » enfant possible et qu’il s’agit d’une 

controverse éthique pouvant être associé à l’eugénisme (Bennett, 2009). En l’occurrence, ici, 

l’eugénisme se définirait par la sélection délibérée d’une caractéristique génétique (non-porteur 

ou sain) ce qui soulève des questions morales.  

Il est donc essentiel que les professionnels de la santé véhiculent de l’information exacte et 

appropriée au sujet des maladies ciblées et des bienfaits et risques associés au dépistage de 

porteurs. Une communication équilibrée et objective est nécessaire. De plus, lorsque les résultats 

des tests sont sujets à débat ou incertains, il est primordial de les expliquer au mieux possible aux 

patients. La complexité des résultats génétiques peut souvent être difficile à saisir pour les 

personnes n'ayant pas de formation médicale spécifique. Les professionnels de la santé doivent 

donc faire preuve de pédagogie et utiliser un langage accessible pour que les patients puissent 

assimiler l'information de manière adéquate. En ayant une vision claire des résultats et des 
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risques associés, les patients peuvent participer activement au processus de dépistage en 

évaluant les avantages et les fardeaux potentiels de manière éclairée. Ceci illustre que la qualité 

et la nature de l’information transmise dépend entièrement du professionnel de la santé 

impliqué. Ceci peut dépendre de sa formation et de ses connaissances sur le sujet, de ses 

compétences de communication, des outils à sa disposition pour soutenir le dépistage de 

porteurs et du temps disponible pour en discuter. 

L’interaction directe avec les professionnels de la santé permet une communication plus 

personnalisée prenant en compte l'historique médical, les antécédents familiaux et les 

préoccupations individuelles des patients favorisant un processus décisionnel conjoint. 

L’autonomie des patients est mise de l’avant dans ce contexte, le patient a un pouvoir décisionnel 

en ce qui concerne les décisions éclairées relatives à la réalisation ou non des tests de porteurs 

suite aux séances de conseil en génétique. 

Concernant l’équité, certaines personnes peuvent être exclues du dépistage en raison de l'accès 

limité aux services de santé, de la disponibilité des ressources ou du fait que le dépistage n’est 

pas systématiquement proposé par les professionnels de la santé. Pour les femmes enceintes ou 

les conjoints dont la femme est enceinte de plus de 16 semaines, les 7 services de génétique de 

la province du Québec sont proposés, dont un à Sherbrooke, un à Québec, un à Chicoutimi et 

quatre à Montréal (Gouvernement du Québec, 2023). Certaines personnes habitants en dehors 

de ces villes doivent donc se rendre au service de génétique le plus proche. Par contre, certaines 

personnes qui n’étaient pas au courant de l’existence du dépistage de porteurs et qui y sont 

éligibles y auront accès grâce à l’offre qui leur est faite par le professionnel de la santé 

directement en clinique. 

Il est également important de noter que les communications peuvent varier au sein du même 

contexte de dépistage en situation clinique. Plusieurs facteurs peuvent influencer la manière dont 

les informations sont présentées aux patients : 

- Le professionnel de la santé impliqué : différents professionnels de la santé peuvent avoir 

des approches légèrement différentes en ce qui concerne la communication des 

informations sur le dépistage de porteurs. Certains peuvent privilégier une approche plus 
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directive et fournir des informations de manière concise et structurée, tandis que d'autres 

peuvent opter pour une approche plus participative et encourager le dialogue ouvert et 

les questions du patient ; 

- Les ressources disponibles : certains établissements de santé peuvent fournir des 

brochures, des vidéos ou d'autres supports visuels pour compléter l'information orale, 

tandis que d'autres peuvent avoir des ressources plus limitées en raison de contraintes 

budgétaires ou de priorités organisationnelles. Cela peut se traduire par une disponibilité 

restreinte de supports visuels ou de matériel imprimé par exemple ; 

- Les préférences du patient et les caractéristiques propres à la situation clinique : certains 

patients préfèrent recevoir des informations de manière concise et directe, tandis que 

d'autres ont besoin de plus de temps et d'explications détaillées.  

En termes de coûts/bénéfices, le contexte clinique peut nécessiter des ressources 

supplémentaires ainsi que de la mobilisation qui peut être chronophage, pour fournir un soutien 

personnalisé, même si cela permet d'assurer une assistance professionnelle adaptée aux besoins 

spécifiques des individus. Étant donné que chaque dépistage est réalisé au cas par cas, il est 

essentiel de s'assurer que les ressources sont utilisées de manière appropriée, conformément au 

principe de justice distributive. Ceci assure que les patients bénéficient du dépistage de porteurs 

lorsque cela est indiqué. Une formation appropriée est donc indispensable pour s'assurer que les 

professionnels de la santé sont bien préparés à aborder le dépistage de porteurs de manière 

éclairée et compréhensible pour les patients. Cette formation devrait être destinée aux médecins 

de famille, par exemple, car ils sont souvent les premiers points de contact des patients. Une 

gestion efficace des ressources, une formation adéquate des professionnels de la santé et une 

sensibilité culturelle sont des éléments clés pour promouvoir une approche équitable et 

respectueuse de cette intervention pour toutes les personnes concernées.  

Le tableau ci-après résume les éléments soulevés lors de l’analyse des critères normatifs, selon le 

contexte du dépistage de porteurs (Tableau 4). 

Tableau 4. –  Synthèse des critères normatifs éthiques pour le dépistage de porteurs de quatre 

maladies héréditaires récessives : structuré versus clinique 
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Critères Contexte structuré Contexte clinique 

Bienfaits · Accessibilité et facilité d'accès accrues 
par l'offre de dépistage en ligne ; 
· Possibilité de toucher un plus grand 
nombre de personnes ; 
· Élimination de contraintes 
géographiques ; 
· Normalisation de la prévalence des 
maladies héréditaires récessives dans 
certaines régions ; 
· Amélioration de l'accessibilité 
géographique grâce à la trousse de 
dépistage. 

· Offrir un soutien personnalisé et 
adapté aux patients ; 
· Favoriser une meilleure 
compréhension et prise de décision 
éclairée grâce à une approche 
individualisée ; 
· Prendre en compte les connaissances, 
préoccupations et émotions de chaque 
patient. 

Fardeaux · Autonomie des participants peut 
entraîner des fardeaux psychologiques ; 
· Risques liés aux résultats et à leurs 
implications peuvent générer une 
pression émotionnelle ; 
· Complexité des résultats génétiques 
peut être difficile à saisir pour les 
patients sans formation médicale 
spécifique ; 
· Défis en termes de confidentialité et 
sécurité des données ; 
· Risques de normalisation des 
problèmes de santé associés ; 
· Risques de minimisation des besoins 
individuels. 

· Résultats du dépistage peuvent 
engendrer des fardeaux émotionnels et 
psychologiques ; 
· Communication équilibrée et objective 
est nécessaire. 
 

Autonomie Permet aux individus d'être autonomes 
dans la réalisation du dépistage en ligne 
et dans la prise de décisions éclairées 
concernant leur santé reproductive. 

· Encourage l'autonomie des patients 
dans le processus de dépistage et de 
prise de décision concernant leur projet 
parental ; 
· Permet un conseil pré-test 
personnalisé favorisant une décision 
éclairée. 

Équité · Peut réduire les disparités d'accès aux 
avantages de l'intervention ; 
· Nécessite des efforts de sensibilisation 
et d'information pour garantir un accès 
équitable ; 
· Certains groupes peuvent être priorisés 
dans le dépistage, ce qui peut exclure 
d'autres groupes moins prioritaires. 

Certains peuvent être exclus en raison 
de l'accès limité aux services de santé 
(seuls 7 services de génétique sont 
proposés pour les femmes enceintes ou 
les conjoints ayant des femmes 
enceintes de plus de 16 semaines). 

Ratio 
coût/bénéfice 

· Exige des efforts supplémentaires pour 
garantir une compréhension adéquate 
des informations par les participants ; 
· Coûts liés à la création et distribution 
de la trousse de dépistage. 

· Nécessite des ressources 
supplémentaires pour fournir un 
soutien personnalisé ; 
· Formation adéquate des 
professionnels de la santé est 
indispensable. 
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4.3.  Synthèse : équilibrer et intégrer les 5 évaluation distinctes de l’étape 4.3. pour 

obtenir une évaluation globale de l’intervention 

En réalisant une synthèse de cette analyse éthique à l’aide du cadre de Marckmann et al., 

plusieurs dilemmes éthiques ont émergé. 

Le dépistage de porteurs étudié présente un premier dilemme éthique, mettant en balance les 

importants bienfaits qu'elle pourrait apporter, notamment en permettant des décisions de 

reproduction éclairées, et les fardeaux potentiels qui pourraient découler de sa mise en œuvre, 

tels que la stigmatisation et la discrimination envers les personnes porteuses de ces maladies. En 

outre, le dépistage de porteurs en contexte structuré offre l'avantage de présenter des 

informations standardisées aux participants. Cependant, cette standardisation peut poser un défi 

majeur en ce qui concerne la personnalisation des conseils et du soutien offerts aux participants. 

Par ailleurs, le dépistage peut engendrer des fardeaux émotionnels chez les participants en raison 

des résultats révélés et des implications sur leur santé reproductive. Les émotions telles que 

l'anxiété, la peur et l'incertitude peuvent être suscitées par cette démarche médicale. Cependant, 

il est essentiel de noter que le dépistage peut également apporter des bienfaits importants, 

notamment en permettant une prise de décision éclairée concernant la santé reproductive. 

Le dilemme éthique entre l'autonomie des participants et les fardeaux psychologiques potentiels 

ou réels de l'intervention représente un enjeu. En effet, la participation volontaire et l'autonomie 

des participants est vivement encouragée. Toutefois, la quête d'autonomie peut être mise en 

balance avec les fardeaux psychologiques que les participants peuvent éprouver. De plus, les 

efforts de sensibilisation sont essentiels pour informer efficacement la population cible sur le 

dépistage de porteurs, cependant, cette démarche peut soulever des questions concernant la 

qualité du consentement éclairé obtenu des participants. Comment garantir que les participants 

comprennent pleinement les implications du dépistage et donnent un consentement 

véritablement éclairé ? 

L'autonomie des individus concernés par le dépistage de porteurs se trouve au cœur d'un 

dilemme éthique, en opposition avec le ratio coût/bénéfice de l'intervention. D'un côté, 

l'autonomie est favorisée par la présentation des informations lors de consultations génétiques, 
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qui permettent aux participants de recevoir un soutien personnalisé et adapté. Cependant, pour 

garantir un dépistage de qualité et offrir un soutien personnalisé, cela implique la formation et la 

mobilisation des professionnels de la santé. De plus, les soins liés à un enfant potentiellement 

atteint d'une maladie génétique grave peuvent représenter des coûts élevés. Cette réalité 

financière peut influencer la prise de décision quant aux options de procréation, si les parents 

décident de poursuivre leur projet parental malgré un risque accru de transmission de la maladie. 

Enfin, l'équité dans le dépistage de porteurs en santé publique est un enjeu crucial pour garantir 

un accès égalitaire à cette intervention préventive. Cependant, assurer un accès équitable peut 

entraîner des besoins en ressources supplémentaires, ce qui soulève la question délicate de la 

gestion efficace des coûts liés à la formation du personnel médical et aux programmes de 

sensibilisation. 

Par ailleurs, l'analyse comparative entre les deux contextes, structuré et clinique, met en évidence 

des points distincts ainsi que des points communs. 

Le dépistage de porteurs offert de manière structurée présente plusieurs avantages. Tout 

d'abord, il offre une accessibilité et une facilité d'accès accrues grâce à sa mise en ligne, ce qui 

permet de toucher un plus grand nombre de personnes et d'éliminer les contraintes 

géographiques, réduisant ainsi les délais d'attente. De plus, cette approche permet d'offrir des 

informations génétiques standardisées et utiles pour la santé reproductive, encourageant ainsi la 

prise de décision éclairée en ce qui concerne la planification familiale, sans nécessiter de 

procédures médicales coûteuses. Le dépistage structuré peut également contribuer à la 

normalisation de la prévalence de maladies génétiques dans des régions spécifiques, favorisant 

ainsi le sentiment d'appartenance à une communauté spécifique et encourageant la solidarité 

sociale. 

Concernant le dépistage de porteurs offert en contexte clinique, celui-ci permet d'offrir un 

soutien personnalisé et adapté, en prenant en compte les connaissances, les préoccupations et 

les émotions de chaque patient, favorisant ainsi une prise de décision éclairée. L'approche 

individualisée favorise également une meilleure compréhension des résultats génétiques et 

permet une relation étroite entre le médecin, le patient et sa famille. De plus, le dépistage en 
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contexte clinique peut contribuer à briser les stéréotypes négatifs et les préjugés associés aux 

maladies génétiques en mettant l'accent sur une prise en charge centrée sur le patient. 

Enfin, les deux approches de dépistage de porteurs, en contexte structuré et en contexte clinique, 

partagent plusieurs points communs importants. Tout d'abord, elles ont toutes deux pour objectif 

de fournir des informations concernant la transmission potentielle de maladies génétiques 

récessives, encourageant ainsi la prise de décision éclairée en matière de procréation. De plus, 

les deux approches peuvent susciter des fardeaux émotionnels et psychologiques chez les 

participants, soulignant ainsi la nécessité d'un soutien et d'une éducation adéquats pour garantir 

leur compréhension et leur bien-être. Elles soulèvent également des enjeux d'équité en termes 

d'accès à l'information et aux services, ce qui requiert des efforts de sensibilisation et de 

mobilisation pour combler les écarts de santé et réduire les disparités sociales. 

Par ailleurs, les deux approches nécessitent des ressources et des efforts pour garantir une 

communication claire et compréhensible des informations, adaptée aux besoins et aux 

caractéristiques spécifiques des participants. Elles mettent toutes deux en avant l'importance du 

consentement éclairé des participants, reconnaissant leur droit à prendre des décisions 

volontaires concernant leur participation au dépistage. Enfin, l'autonomie des participants est 

valorisée dans les deux approches, car ils sont acteurs de la réalisation du dépistage et prennent 

des décisions volontaires concernant leur participation, ce qui renforce leur capacité à être 

maîtres de leur santé reproductive. 

4.4.  Faire des recommandations : élaborer des recommandations pour la 

conception, la mise en œuvre ou la modification de l’intervention 

Le paternalisme médical a connu une rupture significative au cours des dernières décennies, 

puisqu'il est désormais considéré comme crucial de respecter l'autonomie du patient afin d'éviter 

toute interférence avec ses préférences et valeurs (Dive & Newson, 2021b). Certains ont avancé 

l'argument selon lequel, le respect de l'autonomie du patient devrait être considéré comme 

principe premier (Clouser & Gert, 1990), puisqu'il englobe en quelque sorte les trois autres 

principes (Dawson, 2010). Une telle approche place les besoins et les intérêts individuels du 
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patient au premier plan de l'éthique clinique (Gillon, 2003) tout en maintenant une approche de 

partenariat patient (Odero et al., 2020). 

Au vu de ces considérations, tant l’approche structurée que l’approche clinique se révèlent 

recommandables, portées par des valeurs communes centrées sur l’information, le processus 

décisionnel et le respect de l’autonomie des individus concernés.  

Concernant la prise de décision éclairée, le patient doit disposer d’informations complètes et 

pertinentes comprenant (Biesecker, 2020): 

- Une description détaillée et objective mais accessible des maladies héréditaires récessives 

proposées par l’offre de tests, y compris leur prévalence, les symptômes associés et 

l’évolution de la maladie. Celle-ci doit être partagée sans exagération ni déformation, afin 

d'éviter toute manipulation ; 

- Une explication sur la manière dont la maladie est transmise génétiquement et du statut 

de porteur ; 

- Une description des raisons et des avantages du dépistage telle que la possibilité de 

prendre des décisions éclairées sur la reproduction ; 

- Une explication des tests de dépistage de porteurs avec leurs modalités, risques et 

limitations : prise de sang, sensibilité du test, impact des résultats y compris les faux 

positifs et les implications émotionnelles ; 

- Une orientation vers les différentes options possibles après le dépistage avec un 

accompagnement par des professionnels de la santé (conseillers en génétique, infirmiers, 

travailleurs sociaux) et une liste de ressources supplémentaires (sites internet, brochures 

informatives) ou même des groupes de soutien. 

Cependant, le dépistage structuré et le dépistage clinique présentent également des différences 

notables, nécessitant des recommandations. 

Le dépistage de porteurs dans un contexte structuré peut s’avérer limité en termes de soutien 

personnalisé et adapté, car il est souvent réalisé en ligne, sans la présence directe d’un 

professionnel de la santé pour prendre en compte les préoccupations et les émotions spécifiques 

de chaque patient. Il serait recommandé d’intégrer des éléments interactifs dans le processus en 
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ligne comme, par exemple, la mise en place de chats en direct ou de lignes d’assistance 

téléphonique avec des professionnels de la santé formés à cet effet.  

De plus, un contexte structuré ne favorise pas nécessairement le sentiment d'appartenance à une 

communauté spécifique, car il peut être réalisé de manière isolée en ligne, sans interaction 

directe avec d'autres individus partageant les mêmes préoccupations génétiques ou avec des 

retours d'expériences de la part des conseillers en génétique. La mise en place de groupes de 

discussion ou d’ateliers animés par des professionnels de la santé qualifiés pourrait offrir un 

environnement sûr pour les participants afin de renforcer leur sentiment d'appartenance à une 

communauté solidaire et empathique. 

En contexte clinique, le partenariat patient occupe une place centrale dans le processus de prise 

de décision éclairée. Ce partenariat s’articule autour d’étapes qui permettraient de garantir une 

implication active et informée des patients (Karazivan et al., 2015; Belton et al., 2019) : 

- Le processus doit débuter par une communication ouverte entre le professionnel de la 

santé et le patient afin que ce dernier comprenne en quoi consiste le dépistage de 

porteurs, quels sont les objectifs, avantages, les limites et les risques potentiels ; 

- Le professionnel de la santé doit poser des questions au patient pour comprendre ses 

besoins, ses valeurs, ses préoccupations et préférences permettant ainsi de personnaliser 

le processus du dépistage de porteurs en fonction de la situation propre au patient ;  

- Le professionnel de la santé fournit des informations plus détaillées sur les maladies 

génétiques concernées, les implications des résultats, les options de suivi et les choix qui 

pourraient découler des résultats des tests ; 

- De là, le patient et le professionnel de la santé examinent les avantages et les 

inconvénients de prendre part au dépistage de porteurs en fonction des différents 

scénarios abordés afin qu’une décision, suite à un processus conjoint, soit prise en 

fonction des préférences du patient ; 

- Une fois que le patient a pris la décision de prendre part au dépistage de porteurs, le 

professionnel de la santé travaille avec lui pour élaborer un plan personnalisé ; 
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- L’accompagnement ne se termine pas à la prise de décision. Le professionnel de la santé 

doit rester disponible pour répondre aux questions, discuter des résultats, discuter des 

options disponibles ou ajuster le plan personnalisé pour assurer une continuité dans le 

processus des soins. 

Cependant, le dépistage de porteurs réalisé en contexte clinique peut manquer de 

standardisation que l'on retrouve dans le dépistage structuré en ligne, car il repose davantage sur 

l'approche et les compétences de communication individuelles propres à chaque professionnel 

de la santé impliqué. Cette variation peut entraîner une certaine disparité dans la manière dont 

les informations sont présentées aux patients, ainsi qu'une qualité globale variable de 

l'expérience du dépistage. Afin de pallier cette limite et d'assurer une approche plus cohérente, 

il serait primordial de dispenser une formation adéquate aux professionnels de la santé 

concernant une communication efficace en matière de dépistage de porteurs. L'établissement de 

lignes directrices claires et de protocoles standardisés permettrait d'améliorer la qualité et 

l'uniformité de l'information transmise aux patients, garantissant ainsi une expérience plus 

homogène et éclairante pour tous les participants au dépistage clinique. 

Le contexte clinique peut également présenter des défis en termes d'accessibilité et de facilité 

d'accès, car il nécessite généralement une consultation en clinique, ce qui peut décourager 

certaines personnes ou créer des contraintes géographiques, limitant ainsi sa portée par rapport 

au dépistage structuré en ligne. Pour surmonter cette limitation et optimiser l'efficacité du 

dépistage clinique, il serait judicieux de développer des approches hybrides qui tirent parti des 

avantages des deux contextes. Par exemple, en offrant des consultations en ligne avec des 

professionnels de la santé spécialisés en génétique, certaines personnes pourraient bénéficier 

d'une prise en charge plus souple, éliminant ainsi les barrières géographiques et augmentant 

l'accessibilité. De plus, en mettant en place des cliniques mobiles ou des services de dépistage 

dans des zones stratégiques, il serait possible d'étendre la portée du dépistage clinique et 

d'atteindre des populations éloignées ou mal desservies. En adoptant une approche combinée en 

ligne et en clinique, on pourrait ainsi maximiser l'efficacité du dépistage de porteurs en offrant 

un soutien personnalisé aux participants et en répondant aux besoins diversifiés de la population 

cible de manière plus inclusive et équitable, améliorant ainsi l’accessibilité. 
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Dans une optique d’équité et de justice, il est essentiel de mettre en place des mécanismes pour 

différencier et prioriser les patients qui nécessitent un accès immédiat aux services de génétique 

de ceux qui n’en nécessitent pas. Il serait qualifié d’inéquitable que les patients référés pour 

d’autres conditions de santé se retrouvent en attente prolongée car les places sont réservées 

pour des personnes qui auraient la possibilité de réaliser les tests d’une autre manière, 

notamment via l’offre de tests en ligne (Severin et al., 2015). 

Enfin, il serait pertinent de mettre en place des mécanismes d'évaluation des impacts 

psychologiques et psychosociaux, tant avant qu'après la réalisation du dépistage de porteurs, 

indépendamment du contexte par lequel il est réalisé. Cette démarche permettrait de mieux 

appréhender et évaluer l'impact émotionnel de cette intervention sur les participants. Toutefois, 

il est essentiel de reconnaître que l’offre de soutien psychologique personnalisé peut s’avérer 

difficile à garantir pour tous les participants, particulièrement compte tenu des défis actuels liés 

à la pénurie de soins en santé mentale (Canadian Mental Health Association, 2018). Des 

psychologues pourraient fournir un accompagnement personnalisé, les aidant ainsi à faire face 

aux fardeaux émotionnels éventuels résultant des résultats et des implications sur leur santé 

reproductive. En intégrant des mesures de soutien psychologique et émotionnel, on pourrait non 

seulement améliorer l'expérience des participants au dépistage, mais également veiller à ce que 

leur autonomie soit respectée tout au long du processus, en leur permettant de prendre des 

décisions éclairées et émotionnellement bien soutenues (Henneman et al., 2016). 

4.5.  Suivi : surveiller et réévaluer les implications éthique à intervalles réguliers 

En intégrant les perspectives des patients, il devient possible de détecter rapidement les points 

de préoccupation potentiels dans les processus de dépistage de porteurs ou tout autre domaine 

médical. Les questionnaires peuvent aider à identifier les aspects qui pourraient soulever des 

dilemmes éthiques, des inégalités d'accès, des préoccupations sur la confidentialité des données, 

ou tout autre enjeu éthique. 

De plus, l'utilisation de questionnaires auprès des patients peut également permettre de repérer 

des enjeux éthiques émergents qui n'avaient pas été envisagés auparavant. En écoutant 



84 

attentivement les retours des patients, les professionnels de la santé et les décideurs peuvent 

être plus réactifs et proactifs dans l'identification et la résolution de considérations éthiques.  
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3 – Discussion  

Notre projet de recherche avait pour objectif de recueillir les perspectives des patients 

concernant le dépistage de porteurs de quatre maladies autosomiques récessives prévalentes 

dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean, de Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord. Pour ce faire, 

nous avons créé une série de questionnaires basés sur ceux du projet-pilote évalué par l'INSPQ et 

nous avons inclus un volet sur les méthodes de reproduction. 

L'un des principaux avantages de cette approche était de comparer les données obtenues avec 

celles de l'INSPQ, d'obtenir des informations sur les perspectives des patients dans un contexte 

clinique et de collecter des données récentes concernant leur intérêt pour le dépistage de 

porteurs. Un autre aspect essentiel de notre étude était de comprendre la perspective des 

patients après avoir reçu les résultats du dépistage, en particulier, pour identifier les choix 

envisagés par les patients lorsque les deux membres du couple sont porteurs. 

Cependant, malgré ces objectifs ambitieux, nous avons été confrontés à certaines limites qui ont 

influencé le taux de participation aux questionnaires.  

Parmi celles-ci, nous avons émis l'hypothèse que, considérant les critères d'inclusion spécifiques 

établis par le MSSS visant un groupe spécifique de personnes, il est possible que le taux de 

patients se présentant au CHU Sainte-Justine ait été inférieur à nos attentes, ce qui aurait pu 

affecter la taille de notre échantillon. Un autre défi peut se situer dans l'identification des patients 

éligibles à l’offre de tests – et donc au projet de recherche – qui aurait pu s'avérer complexe et 

donc entraîner des difficultés dans le processus de recrutement. 

On pourrait également penser au fait que certains patients n’aient pas été informés du projet de 

recherche ou n’aient pas reçu le carton d’information contenant les détails pour y participer. De 

plus, certains participants pourraient rencontrer des difficultés à utiliser un téléphone ou un 

appareil intelligent pour accéder aux questionnaires via un lien ou un code QR.  
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En outre, l’hypothèse quant à la réticence générale des patients à remplir un questionnaire peut 

s’avérer être un défi supplémentaire. En effet, certains participants ayant déjà assisté à une 

séance d’information en génétique pourraient être hésitants à compléter un questionnaire avant 

de réaliser les tests tandis que d’autres participants, n’ayant pas assisté à une séance 

d’information en génétique, pourraient être davantage focalisés sur l’offre de tests elle-même 

plutôt que sur un projet de recherche connexe. Enfin, la durée de complétion des questionnaires 

(environ 25 minutes par questionnaire) ainsi que la période de participation étendue (de 3 à 6 

mois) pourraient également être des obstacles potentiels. 

Pour surmonter ces limites, des adaptations méthodologiques peuvent être envisagées. Tout 

d'abord, un deuxième site de recrutement au CIUSSS du Saguenay-Lac-Saint-Jean permettra 

d’augmenter le recrutement des participants et de mieux comprendre comment la dynamique 

dans cet autre environnement pourrait influencer leur participation. 

De plus, pour obtenir des données plus riches sur les perspectives des patients, nous pourrions 

opter pour des zones de commentaires libres dans les questionnaires en ligne afin d’obtenir des 

verbatims. Nous pourrions également opter pour des entrevues semi-dirigées individuelles ou 

des groupes de discussion (focus groups) avec un nombre restreint de participants. Ces entretiens 

permettraient d'explorer en profondeur les motivations, les préoccupations et les attitudes des 

patients concernant le dépistage de porteurs par des sessions d’activités ou de questions posées.  

À plus long terme, une comparaison des perspectives des patients provenant du CHU Sainte-

Justine avec ceux du CIUSSS du Saguenay-Lac-Saint-Jean pourrait être entreprise. Cette 

comparaison permettrait de mieux comprendre les particularités régionales et d'identifier 

d'éventuelles différences dans les décisions des patients concernant le dépistage de porteurs de 

maladies autosomiques récessives. 

Les questionnaires élaborés ont été conçus en adaptant diverses ressources et axés pour 

comprendre la perspective des patients quant au dépistage de porteurs. Ils sont maintenant prêts 

à être partagés pour la collecte de données. Cette phase cruciale de préparation a permis de 

mettre en place les bases nécessaires pour la poursuite du projet de recherche. L'attention peut 

maintenant se concentrer sur la collecte, l'analyse et l'interprétation des données, afin de tirer 
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des conclusions significatives et éclairantes sur les aspects qualitatifs et quantitatifs explorés dans 

le cadre de cette étude.  

Concernant l’analyse éthique, plusieurs cadres éthiques en santé publique sont disponibles. 

Certains ont été adaptés par le Centre de collaboration nationale sur les politiques publiques et 

la santé (INSPQ, 2021). 

Dans le cadre de ce mémoire, celui de Marckmann et al. a été utilisé bien que d’autres options 

auraient également pu être envisagées. Le choix du cadre de Marckmann et al. nous a permis, 

dans une première approche, d’identifier les critères normatifs ainsi que les enjeux et 

considérations éthiques, tant dans le contexte structuré que clinique, par lequel l'offre de tests 

est proposée. Cependant, il est important de souligner que chaque cadre éthique possède ses 

spécificités et ses angles d'approche particuliers, et il serait intéressant de comparer ces différents 

cadres pour enrichir notre réflexion éthique.  En effet, un autre cadre éthique pourrait se 

concentrer davantage sur les relations comme celui de Gilligan basé sur l’éthique du care. Cette 

approche de l’éthique du care, en tant que complément à d’autres approches comme l’éthique 

de la justice, met en avant l'importance des liens émotionnels et de la prise en compte des besoins 

et des vulnérabilités des autres dans la prise de décision morale (Gilligan, 1993).  

L'idée d'une comparaison des différents cadres éthiques nous permettrait de prendre en compte 

la pluralité des perspectives et d'approfondir notre analyse éthique. Les interventions en santé 

publique ont un impact significatif sur le bien-être et l'autonomie des individus, et leur mise en 

œuvre requiert souvent des efforts collectifs. De plus, il est essentiel de noter que différents 

décideurs politiques ou évaluateurs pourraient arriver à des spécifications différentes, ce qui 

pourrait entraîner des résultats distincts dans l'analyse éthique. L’éthique délibérative met 

l’accent sur la discussion, la délibération et la recherche d’un consensus éthique parmi les parties 

prenantes concernées. Ainsi, en appliquant d’autres cadres éthiques s’axant vers l’éthique du 

care ou l’éthique délibérative, nous pourrions mieux saisir les forces et les limites du projet de 

recherche, et ainsi mieux comprendre comment l’adapter à différents contextes. 

Cependant, il est important de noter que jusqu'à présent, aucun de ces cadres n'a remporté 

d’approbation unanime en tant que référence éthique. En effet, bien que divers cadres aient 
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contribué de manière significative à façonner le discours éthique, l'absence d'un cadre largement 

accepté souligne la complexité de la prise de décision. Cette diversité de points de vue encourage 

un dialogue continu et l'exploration d'approches nuancées (Marckmann et al., 2015).  

Tel que le souligne Coleman : 

« L'intégration de l'analyse éthique dans le domaine de la santé publique soulève une multitude 

de questions complexes et stimulantes. Par exemple, qu'apporte véritablement l'analyse éthique 

à la santé publique, au-delà des analyses juridiques ou des évaluations des politiques publiques 

? » (Coleman, 2007).  

Tout d'abord, il se pose la question de la valeur ajoutée de l'analyse éthique et il faut considérer 

les implications pratiques de l'analyse éthique en santé publique. En effet, les décisions prises à 

partir de cadres éthiques peuvent avoir des répercussions concrètes sur la conception, la mise en 

œuvre et l'évaluation des politiques de santé publique. 

C’est d’ailleurs dans des domaines spécifiques tels que le dépistage de porteurs, qu'il soit ciblé 

sur des populations à risque ou étendu à l'ensemble de la société, qu’une multitude d'enjeux 

éthiques complexes émergent.  

Dans le cadre de ce mémoire, nous nous sommes focalisés sur le dépistage de porteurs offert 

pour quatre maladies héréditaires récessives à forte prévalence dans les régions du SLSJ, de 

Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord. L'évaluation éthique du dépistage de porteurs à travers le 

cadre de Marckmann et al. a mis en évidence l'importance de l’autonomie des patients, la 

transparence des informations ainsi que l’équité dans l’accès au dépistage. Différentes 

recommandations en ont émané. Les deux approches, à savoir le dépistage de porteurs structuré 

en ligne et le dépistage en contexte clinique, sont recommandées en raison de valeurs communes 

centrées sur l’information, la prise de décision éclairée et le respect de l'autonomie individuelle. 

Dans le contexte du dépistage en ligne, une amélioration possible pour ajouter une 

personnalisation de l’information donnée serait d'intégrer des éléments interactifs tels que des 

sessions de discussion en direct ou des lignes d'assistance téléphonique tenues par des 

professionnels de la santé. Ces mesures viseraient à offrir un soutien personnalisé et transparent 

aux participants. Parallèlement, la mise en place de groupes de discussion et d'ateliers animés 
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par des professionnels de la santé, comme cela était fait dans le cadre du projet-pilote, pourrait 

renforcer le sentiment d'appartenance à une communauté solidaire, offrant ainsi un 

environnement favorable à un soutien personnalisé. Cependant, cela serait un défi à mettre en 

place sur l’entièreté du territoire de la province, par rapport au projet-pilote qui était limité au 

Saguenay-Lac-Saint-Jean.  

Pour le dépistage clinique, une formation adéquate des professionnels de la santé est essentielle 

pour garantir une communication cohérente et efficace avec les participants. L'élaboration de 

directives claires et de protocoles standardisés serait bénéfique pour améliorer la qualité et 

l'uniformité des informations transmises aux patients, tout en assurant une expérience 

homogène. De plus, l'adoption d’une approche hybride, qui combinerait les avantages des deux 

contextes (en ligne et clinique), pourrait optimiser l'efficacité du dépistage afin de surmonter les 

barrières géographiques, tout en répondant de manière inclusive et équitable aux besoins variés 

de la population cible. Enfin, l'introduction de mécanismes d'évaluation pour évaluer les impacts 

psychologiques et psychosociaux, ainsi que la mise en place de mesures de soutien 

psychologique, s'avèreraient pertinents pour aider les participants à faire face aux fardeaux 

émotionnels potentiels. 

Au regard des conclusions tirées de cette analyse éthique dans le contexte spécifique du 

dépistage de porteurs pour les maladies héréditaires récessives à forte prévalence dans les 

régions du SLSJ, de Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord, il est impératif de prendre en compte les 

évolutions récentes dans le domaine du dépistage de porteurs. 

Ces dernières années, avec l’identification d'un nombre accru de gènes associés à des maladies 

génétiques graves et grâce aux avancées technologiques, l'idée d'étendre la proposition du 

dépistage de porteurs (en anglais « reproductive genetic carrier screening », RGCS) a émergé. 

Cette extension va au-delà de la seule application aux individus présentant un risque connu et 

élevé de transmission de maladies génétiques rares (Delatycki et al., 2020; Rowe & Wright, 2020). 

De plus, les cliniques de fertilité offrent désormais le RGCS aux couples qui entreprennent une 

procréation assistée, indépendamment de leurs antécédents familiaux (G. De Wert et al., 2021). 

Ces tests de porteur étendus peuvent soulever des considérations éthiques et pratiques 



90 

différentes de celles d'une offre de tests en clinique. En effet, les RGCS offerts par les cliniques de 

fertilité génèrent également des inégalités d'accès, notamment liés au coût financier de la 

réalisation des tests. Plusieurs gouvernements ont donc commencé à envisager ou à mettre en 

œuvre une offre de RGCS en tant qu'initiative de dépistage de santé publique financée par l'État 

(Singer & Sagi-Dain, 2020).  

Cependant, à mesure que le RGCS devient plus largement disponible, les décisions concernant les 

gènes à inclure dans le programme de dépistage de porteurs ainsi que la manière d'interpréter et 

de rapporter les résultats peuvent devenir plus complexes. Bien que l’emphase soit mise sur 

l’autonomie des participants, certains auteurs rejettent l’idée selon laquelle les RGCS devraient 

faire partie de programmes de santé publique à cause de la comparaison potentielle avec une 

attitude eugéniste, la crainte qu'une telle approche n'exprime des attitudes négatives à l'égard 

du handicap et de la différence ainsi que le risque de routinisation. L'eugénisme a été marqué par 

des pratiques coercitives et inhumaines visant à façonner la composition génétique des 

populations. Les RGCS peuvent sembler similaires à ces programmes en tant qu'interventions 

visant à influencer les naissances en détectant les porteurs de maladies génétiques graves (G. M. 

W. R. De Wert et al., 2012). Il est important de noter que ces préoccupations ne sont pas 

spécifiques aux RGCS. Les programmes de dépistage plus ciblés, qui se concentrent sur des 

maladies génétiques spécifiques, peuvent également présenter un risque de stigmatisation et de 

valorisation inégale d’où l’importance de partage d’informations imprimées ou en ligne en 

complément de la discussion médecin-patient (Metcalfe, 2012). Des chercheurs mettent l'accent 

sur le fait que le handicap n'est pas uniquement déterminé par des facteurs biologiques, mais est 

également influencé par les attentes sociétales, des préoccupations émergent alors quant à la 

création de communautés potentiellement moins inclusives et acceptantes (Scully, 2008). Enfin, 

cette offre systématique peut être perçue comme coercitive, exerçant une pression sur les 

individus pour qu'ils se soumettent au dépistage, voire à l'interruption de grossesses affectées. 

La manière dont ces tests sont présentés par les professionnels de la santé ainsi que leur 

simplicité et leur caractère peu invasif influent sur cette perception de routinisation (G. M. W. R. 

De Wert et al., 2012; Holtkamp et al., 2016). 
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Avec l’expansion croissante des programmes de dépistage de porteurs, il est impératif de porter 

une attention minutieuse à la dimension éthique de ces initiatives. En général, ces programmes 

se justifient en se référant à l'autonomie reproductive, un concept principalement enraciné dans 

le cadre de l'éthique clinique, mais qui montre cependant certaines limites lorsqu'il s'agit de 

proposer des dépistages à l'échelle de la population (perte d’une approche individualisée). Ainsi, 

les programmes de dépistage de porteurs se trouvent intrinsèquement à la convergence de 

l'approche clinique et du programme de santé publique, ce qui nécessite l'intégration 

d'approches éthiques issues de ces deux paradigmes. 

Il est d’ailleurs intéressant de noter qu'il existe des différences marquées dans la perception et 

l'approche du dépistage de porteurs étendu entre le Canada, les États-Unis, et l'Europe. 

Au Canada, le dépistage élargi des porteurs n'est pas encore universellement mis en œuvre mais 

des discussions et des initiatives à ce sujet sont en cours au sein des communautés médicales et 

génétiques. Il ne fait donc pas partie des pratiques de soins de santé courantes mais demeure 

accessible sous la forme de tests génétiques payants en cliniques privées. Les directives 

soulignent que les femmes ou les familles qui choisissent de financer elles-mêmes un dépistage 

de porteurs étendus et qui se révèlent porteuses doivent être informées avant la réalisation des 

tests que leur accès à un conseil génétique dans le système de santé public pourrait être limité 

(Michalski, 2022). 

Des énoncés émis par des organisations professionnelles telles que l'American College of 

Obstetricians and Gynecologists (ACOG) et l'American College of Medical Genetics and Genomics 

(ACMG) indiquent que le paysage actuel du dépistage de porteurs étendu est amené à changer 

aux États-Unis. Ces déclarations reconnaissent les avantages potentiels tels que l'amélioration de 

l'accès aux traitements et aux mesures préventives, la réduction des coûts et des délais de 

diagnostic, l'amélioration de la qualité de vie et la réduction des traitements non nécessaires.  

Néanmoins, ces déclarations ne démontrent pas clairement une préférence pour le dépistage de 

porteurs étendu versus le dépistage de porteurs ciblé (Grody et al., 2013). Cela est en grande 

partie dû aux préoccupations et aux limites actuelles des connaissances génétiques. 
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En effet, les connaissances génétiques actuelles présentent certaines limitations importantes. Par 

exemple, le manque de données précises concernant la fréquence des porteurs de chaque 

maladie héréditaire, la sensibilité des tests et la caractérisation incomplète de certaines variantes 

génétiques associées à une maladie. Ces limites justifient les préoccupations concernant la mise 

en pratique du dépistage étendu, la nécessité d'une éducation préalable et de conseils aux 

patients avant et après les tests, ainsi qu’une approche prudente qui prévaut dans les 

recommandations actuelles (Lazarin & Haque, 2016).  

Les organismes européens ont exprimé différentes opinions quant à la pertinence de proposer le 

dépistage à des individus plutôt qu'à des couples. Certains ont exprimé leur inquiétude quant à 

l'introduction du dépistage individuel (en particulier le fait que savoir si un individu est porteur 

ne permet pas d'évaluer les risques liés à la reproduction, si l’autre partenaire ne souhaite pas 

également réaliser les tests) (Janssens et al., 2017). Du point de vue de l’Europe, il est crucial de 

mettre en place une pratique responsable du dépistage. Tous les tests de dépistage de porteurs 

étendu, qu'ils soient administrés par les systèmes de santé publics ou par des entreprises privées, 

doivent respecter des normes de qualité et des directives informatives. Il serait judicieux que les 

gouvernements européens et les organisations de santé publique prennent part activement à 

toute extension du dépistage de porteurs. Cela comprend la création de plans de mise en œuvre, 

la surveillance de la qualité des informations et des conseils, la promotion de l'égalité d'accès et 

la mise en place d'une surveillance des services de tests génétiques proposés par les entreprises 

privées (Henneman et al., 2016). 

Le dépistage de porteurs étendu est encore un domaine en évolution rapide et notre 

compréhension de ses aspects cliniques, éthiques et pratiques continuera donc de se développer 

à mesure que de nouvelles études et données seront publiées.  
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4 – Conclusion  

Ce mémoire de recherche a exploré en profondeur le domaine du dépistage de porteurs pour les 

maladies héréditaires autosomiques récessives ayant une forte prévalence dans les régions du 

Saguenay-Lac-Saint-Jean, de Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord soit l'ataxie spastique récessive 

de Charlevoix-Saguenay (ARSACS), l'acidose lactique congénitale, la neuropathie sensitivomotrice 

avec ou sans agénésie du corps calleux et la tyrosinémie héréditaire de type 1 (HT-1).  

La recherche prend appui sur les travaux préalables concernant le dépistage de porteurs et 

s'appuie également sur le rapport de l'INSPQ, qui souligne la nécessité d'améliorer la validation 

et l'utilité des données dans le domaine génétique. L'approche éthique est maintenue au premier 

plan, étant donné les implications profondes que cela peut avoir sur la vie des individus et de 

leurs familles. Le projet de recherche a mis en évidence l'importance cruciale de l'intégration de 

la perspective des patients dans le processus de dépistage, en prenant en compte leurs 

motivations, attentes et préoccupations. L'approche pluridisciplinaire adoptée ici a permis de 

considérer à la fois les aspects scientifiques (via les questionnaires) et éthiques du dépistage de 

porteurs. 

La collecte des données par l'évaluation de l'expérience des patients au CHU Sainte-Justine à 

Montréal et au CIUSSS du Saguenay-Lac-Saint-Jean se poursuit et visera à comprendre les 

perceptions des patients qui ont choisi de se soumettre ou non, au dépistage. Les résultats de ce 

projet permettront de mieux comprendre les enjeux du dépistage de porteurs offert dans le cadre 

de soins cliniques afin d’identifier des pistes d’amélioration pour répondre aux besoins des 

patients et aider les professionnels à offrir un tel dépistage dans leur pratique. 

Par l’utilisation du cadre de Marckmann et al. (2015) pour les deux approches du dépistage de 

porteurs, soit le contexte structuré et le contexte clinique, cette étude met en évidence 

l'importance cruciale du respect de l'autonomie du patient, en ligne avec les évolutions actuelles 

vers une prise de décision éclairée et personnalisée dans le domaine médical. En effet, « l’éthique 

rappelle à chacun que le regard ne saurait suffire à rendre compte de la réalité vécue » (Perrotin, 

2002). De l’autonomie à la capacité décisionnelle mais également à la préservation de l’identité 
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et de la liberté, il est difficile en tant que professionnel de la santé de considérer l’entièreté de 

ces valeurs. 

L'analyse des avantages et des défis associés à chaque approche a souligné la nécessité d'intégrer 

des éléments interactifs et un soutien personnalisé dans le dépistage structuré en ligne. De 

même, le dépistage clinique doit être renforcé par des lignes directrices claires et des protocoles 

standardisés pour garantir une communication cohérente et une expérience équitable pour 

chaque patient. Cependant, une approche unique ne suffit pas à répondre aux divers besoins et 

contraintes des patients. L'hybridation des approches, en tirant parti des avantages des deux 

contextes, émerge comme une solution prometteuse pour maximiser l'efficacité du dépistage et 

améliorer l'accessibilité. En parallèle, la prise en compte des aspects psychologiques et 

émotionnels est cruciale pour offrir un soutien complet et respectueux de l'autonomie des 

individus tout au long de leur parcours de dépistage. 

À la lumière de l’analyse éthique, l'intégration d'une approche hybride dans le contexte du 

dépistage de porteurs présente des enjeux et des opportunités complexes. Cette approche vise à 

fusionner les avantages du dépistage structuré en ligne et du dépistage clinique, tout en 

atténuant les désavantages de chacun. Cependant, pour garantir une expérience cohérente et 

bénéfique pour les participants, sa mise en œuvre nécessite une réflexion et une planification 

minutieuses. Il est essentiel d'analyser les besoins et les préférences des participants potentiels. 

Cette étape aidera à mieux comprendre les attentes en matière de communication, d'accessibilité 

et de soutien et servira de base solide pour la conception de l'expérience hybride. Il s'agit de créer 

une expérience fluide en utilisant les avantages distincts des contextes en ligne et clinique. Cela 

nécessite de déterminer comment les participants passeront d'une modalité à l'autre tout en 

maintenant une continuité cohérente et en évitant les ruptures avec les professionnels de la santé 

formés à cet effet. Pour ce faire, il est crucial de choisir des outils technologiques conviviaux et 

sécurisés qui facilitent les interactions en ligne, la gestion des rendez-vous et protègent les 

données personnelles des participants. Une approche hybride bien conçue peut être une solution 

prometteuse pour offrir un dépistage efficace, éthique et respectueux de l'autonomie des 

patients tout au long de leur parcours de santé reproductive. 
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Annexes  

Annexe 1. – Annonce de recrutement pour le projet de recherche destinée aux patients se 

présentant en clinique 
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Annexe 2. – Information sur la recherche et formulaire de consentement (FIC) 
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Annexe 2. – Questionnaire concernant l’offre de tests de porteurs de maladies héréditaires 

récessives (A) 
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Annexe 3. – Questionnaire concernant l’offre de tests de porteurs de maladies héréditaires 

récessives (B) (les questions surlignées en gris sont des questions reprises du formulaire A) 
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Annexe 4. – Questionnaire concernant l’offre de tests de porteurs de maladies héréditaires 

récessives (C) (les questions surlignées en jaune sont des questions reprises du formulaire B) 
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Annexe 6. –  Critères normatifs substantiels pour l'analyse éthique en santé publique (traduction 

libre, Marckmann et al., 2015) 

 

“Table 1: Substantive normative criteria for ethical analysis in public health” (Marckmann et al., 2015) 

  



152 

Annexe 7. – Conditions d'un processus de décision équitable (traduction libre, Marckmann et al., 

2015) 

 

“Table 2 : Conditions of a fair decision process” (Marckmann et al., 2015) 

  



153 

Annexe 8. – Approche méthodologique pour la mise en pratique de l'éthique de la santé publique 

(traduction libre, Marckmann et al., 2015) 

 

“Table 3 : Methodological approach for putting PHE into practice” (Marckmann et al., 2015) 


