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Introduction. Les programmes de dépistage des nouveau-nes (ci apres, «<DNN») sont instaurés
comme des initiatives de santé publique financées par les gouvernements. Ces programmes
cherchent a identifier les nouveau-nés affectés par des maladies congénitales dont la gravité peut
entrainer la mort ou un handicap permanent en l'absence de traitement immédiat. Lorsque les
enfants a risque sont identifies, les parents sont ensuite rejoints afin de soumettre leur enfant a un
test diagnostique visant a confirmer le résultat. La plupart des pays industrialisés ont des
programmes de dépistage de la phénylcétonurie et de I'hypothyroidie congeénitale. 1l existe aussi
des programmes de dépistage qui ciblent certaines régions géographiques particuliéres, la ou les
populations sont plus a risque d’étre atteintes de certaines maladies, comme la thalassémie ou la
drépanocytose. Lorsque la population fait partie de groupes qui sont a haut risque de développer
certaines maladies, quelques-uns de ces programmes ciblés sont intégrés dans les programmes
universels de dépistage.*

Quelques tendances principales influencent le développement des programmes de DNN dans le
monde. Au départ, les avancées technologiques, comme l'introduction de la spectrométrie de
masse en tandem (SM/SM), permettent d'effectuer sur des échantillons sanguins des tests visant
une large gamme de maladies. Au moins une trentaine de maladies, dont certaines ne sont pas
traitables, peuvent aujourd’hui étre détectées dans un processus unique qui utilise les mémes
échantillons que ceux recueillis dans le cadre des programmes de DNN de routine.?
L'introduction de nouvelles technologies pour effectuer des tests de dépistage génétique chez les
nouveau-nés, comme la spectrométrie de masse en tandem et la puce a ADN, ont soulevé des
questions éthiques relativement a I’accroissement du nombre de maladies qui pourraient étre
détectées au cours du dépistage, notamment en ce qui concerne les enjeux touchant la qualité de
vie et les bénéfices psychologiques pour I'enfant ou ses parents, autant que la nécessité d'obtenir
un consentement et d'informer les parents de ces avancees technologiques.

Les échantillons sanguins peuvent étre conservés pendant une longue période et réutilisés
plusieurs fois. En plus, les pratiques de stockage des échantillons de sang des nouveau-nés
varient a travers le monde. Certains pays, comme le Danemark, conservent les échantillons
indéfiniment, alors que d'autres les détruisent apres avoir effectué les contréles de qualité
nécessaires. La diversité des pratiques de stockage amplifie les préoccupations vis-a-vis les
programmes de dépistage des nouveau-nés. Par exemple, que devrait-on dire aux parents au sujet
de la conservation et de la réutilisation des échantillons sanguins? Tandis que la plupart des
programmes de dépistage de routine ne font pas appel au consentement des parents pour la
conservation et l'utilisation ultérieure des échantillons sanguins, des considérations éthiques au




sujet de la vie privée, de la confidentialité et de lI'autonomie des patients poussent a faire un
réexamen de cette politique.

Selon que les maladies en cause sont susceptibles ou non d'étre traitées, les politiques actuelles
divergent sur la maniere de solliciter le consentement et la facon de présenter l'information aux
parents. Les politiques divergent aussi au sujet de la conservation et de la réutilisation ultérieure
des échantillons sanguins. La fagon de traiter le consentement, le refus ou le choix, et le recours
au consentement par écrit, varient selon les circonstances.

Ce numéro de GenEdit analyse de facon critique comment les lignes directrices et les énoncés de
politique existants abordent (I) le consentement au dépistage néonatal des maladies traitables,
(1) le consentement au dépistage néonatal des maladies non traitables et au dépistage d'une large
gamme de maladies, (lIl)le consentement a la conservation et (IV)le consentement aux
utilisations ultérieures des échantillons conservés. Nous concluons avec quelques
recommandations qui pourraient étre utiles pour aborder les enjeux touchant la prise de décision
éclairée.

I Le consentement explicite ou présumé au dépistage des nouveau-nés dans le cas des
maladies traitables

Dans la plus grande partie du monde, le dépistage classique des nouveau-nés portant sur des
maladies traitables ou de routine a été effectué, et I’est encore, sans que le consentement explicite
des parents n’ait été obtenu (voir le TABLEAU 1). Dans les programmes de dépistage des
nouveau-nés, le consentement est présumé et justifié en vertu du principe qu’un nouveau-né a le
droit d'étre diagnostiqué et traité lorsqu'une maladie est traitable.

Qu'est-ce gu'une maladie traitable? En général, le dépistage des nouveau-nés est recommandé a
I'égard d'une maladie spécifique lorsque : 1) le diagnostic précoce est considéré apporter un
bénéfice direct au nouveau-né, 2) les bénéfices escomptés s'équilibrent raisonnablement avec les
codts, 3) il existe un test fiable approprié au dépistage néonatal et 4) un systéme adéquat est en
place pour gérer les tests diagnostiques, les services de conseil a offrir aux parents ainsi que le
traitement et le suivi des enfants identifiés.* Ces concepts sont le mieux illustrés par une maladie
comme la phénylcétonurie ou la détection précoce par le dépistage et le traitement s'est montrée
tres efficace afin de prévenir les troubles neurologiques.

La plupart des programmes de dépistage des nouveau-nés font partie de normes pédiatriques
obligatoires et sont considérées faire partie des soins de routine, éliminant ainsi I'exigence du
consentement écrit distinct. La raison d'étre de cette pratique provient de la croyance selon
laguelle le risque minime d'encourir des effets indésirables lors du préléevement de quelques
gouttes de sang, par rapport aux conséquences medicales significatives découlant d’un cas non
diagnostiqué en raison du refus des parents, peut justifier I'absence d'un consentement éclairé
formel. Aussi, le consentement est présumé étant donné qu'il est déterminé dans le sens du
meilleur intérét de I'enfant et de la société. Le groupe de travail de I'Etat de New York a déclaré
que [TRADUCTION LIBRE] «l'autonomie des parents a prendre des décisions au sujet des soins
de santé de leur enfant mineur doit céder devant le role de I'Etat de protéger les enfants».” En
1998, I'Organisation mondiale de la Santé (ci apres, «OMS») a déclaré que le dépistage des
nouveau-nés devrait étre imposé et gratuit lorsque le diagnostic et le traitement peuvent s’avérer




bénéfiques pour le nouveau-né.® Bien que la déclaration de 'OMS n'affirme pas clairement que
les parents ne devraient pas pouvoir refuser les interventions médicales qui peuvent étre
bénéfiques pour leur enfant, certains I'ont tout de méme interprétée de cette facon.’

Ceux qui appuient une approche de dépistage basée sur le choix soutiennent qu’obtenir le
consentement des parents ne compromettrait pas la participation au dépistage, que les parents ont
un droit & ne pas savoir et que le principe général de consentement avant toute intervention
médicale doit &tre maintenu.®

Bien que la plupart des programmes de dépistage des nouveau-nés visant des maladies traitables
effectuent le dépistage sans avoir obtenu le consentement explicite des parents, un consensus
général existe dans les lignes directrices selon lequel les parents devraient étre adéquatement
informés sur le dépistage néonatal. Par exemple, les lignes directrices de I'International Society
for Neonatal Screening soulignent I'importance d'informer les parents et d'éduquer le public au
sujet des programmes de dépistage.’ Cet organisme soutient que le public devrait étre tenu
adéquatement informé sur les programmes de dépistage néonatal et que, autant que cela est
possible, de la documentation écrite devrait étre fournie aux parents avant le dépistage. La
Human Genetics Society of Australasia ajoute que de I'information écrite doit étre donnée aux
parents avant d'effectuer les tests de dépistage, tout comme il doit étre possible pour eux de
discuter du sujet; quant aux professionnels de la santé, ils devraient étre outillés de lignes
directrices complétes décrivant tous les aspects du programme de dépistage, incluant la procédure
appropriée de prélévement des échantillons.™

Aucune mention spécifique au sujet du consentement écrit n'est faite par I' International Society
for Neonatal Screening ni par la Human Genetics Society of Australasia ; ils soulignent toutefois
la nécessite d'éduquer le public et davoir en place un systeme qui informe adéquatement les
parents sur leur choix de ne pas participer au programme de DNN et des conséquences possibles
qui sont associées & cette option.™

Bien que I'Association of Public Health Laboratories soit d'avis que le consentement parental
explicite n'est pas nécessaire pour le dépistage des nouveau-nés effectué dans le cadre d'un
programme obligatoire de santé publique,’ les Etats du Wyoming et du Maryland ont tous deux
un programme de DNN ou le consentement explicite des parents se fait par écrit.®> A l'inverse,
I'Etat de New York, qui cherchait a obtenir un consentement éclairé avant d'effectuer des tests
pour le VIH sur les échantillons sanguins des nouveau-nés, a dorénavant ajouté le VIH a son
programme obligatoire par le biais de modifications Iégislatives et réglementaires.**

Survient alors la question de savoir si une interprétation dans le sens d'une «offre imposee» est
incompatible avec la position de la Human Genetics Society of Australasia pour qui la
participation & un programme de dépistage des nouveau-nés ne devrait pas étre obligatoire,* ou
encore avec la recommandation de [I'Institute of Medicine qui favorise les programmes
volontaires de dépistage des nouveau-nés.*® En fait, I'offre imposée permet de quitter le
programme de dépistage, mais présume aussi qu'il y a consentement a y participer.

Au Royaume-Uni, le Newborn Screening Programme Centre en est a examiner une solution
différente au consentement par écrit au dépistage. Tout en reconnaissant I'importance d'une
information exacte comme élément essentiel de la décision des parents, les standards et politiques




récemment proposes rejettent le modéle du consentement par écrit ; I'approche retenue est plutot
celle du «choix éclairé» ou la décision de participer ou non au programme de DNN est notée dans
le dossier de la mere.*

En résumé, le Royaume-Uni,™ le Canada™ et les Etats-Unis (voir le TABLEAU 2) ont choisi le
modeéle de consentement présumé dans lequel les parents sont invités, dés leur arrivée a la
maternité, a remplir les documents d'admission et a consentir au programme de DNN en tant que
partie des soins pédiatriques de routine.

La plupart des lignes directrices considérent que l'approche du consentement présumé est
appropriée lorsque le dépistage permet de détecter des maladies qui peuvent étre traitées
immédiatement quand elles sont identifiées t6t aprés la naissance.?’ Toutefois, les politiques
mentionnent qu’il incombe aux professionnels d'informer et de fournir un support continu et que
I'obtention d’un consentement explicite par écrit®, comme la communication d'une information
plus détaillée,? sont des objectifs qui doivent étre visés.

Il. Le consentement explicite ou présumé au dépistage d'une large gamme de maladies
traitables et non traitables

Avec l'introduction de la spectrométrie de masse en tandem (SM/SM) pour le dépistage des
nouveau-nés a l'échelle de la population, les prestataires de soins de santé peuvent aujourd'hui
identifier un nombre plus important de maladies dans une étape unique qui utilise le méme
échantillon de sang que celui qui a été préleveé lors du dépistage de routine. Malheureusement, il
n'existe pas de traitement efficace pour chacune des maladies qui peuvent étre détectees par la
méthode SM/SM.

Le DNN visant des nouvelles maladies suscite des préoccupations inédites au sujet du
consentement. D'abord, un dilemme survient sur la définition a donner a la notion de «bénéfice».
La notion de bénéfice a été pergue comme signifiant un bénéfice médical direct, c'est-a-dire que
le diagnostic et I’intervention médicale précoces peuvent améliorer la situation.”® D'autres ont
suggéré que le bénéfice soit profitable autant & la famille qu’a I'enfant.?* Par exemple, la
connaissance des parents diminuerait la culpabilité et éviterait de passer des semaines ou des
mois a chercher a obtenir un diagnostic ; cela permettrait aussi aux parents de bénéficier des
traitements nouveaux et de leur évolution rapide.”® Il a aussi été suggéré qu'un diagnostic
précoce, des la naissance, éviterait a la famille de vivre un traumatisme et d'engager des dépenses
et permettrait de considérer différentes options dans la planification des naissances avant qu'un
autre enfant atteint vienne au monde.?® De la méme facon, il a été soutenu que savoir qu'un
enfant gst porteur risque d'entrainer sa stigmatisation ou de modifier la perception qu'il a de lui-
méme.

Devant I'absence de bénéfice médical direct et I'écart avec les critéres classiques de dépistage des
nouveau-nés, plusieurs lignes directrices énoncent qu'un consentement explicite des parents
devrait prevaloir lorsque les programmes de DNN incluent des nouvelles maladies traitables
comme la fibrose kystique pour lesquelles un diagnostic précoce n’est pas avantageux ou des
maladies non traitables. Cette exigence du consentement explicite s'inscrirait dans l'esprit d'une
participation éclairée aux procedures médicales lorsque le bénéfice est limité ou lorsqu'il est
incertain. Cela étant dit, exiger un consentement explicite au dépistage de maladies non traitables




peut entrainer des conséquences non désirées. En effet, les études préliminaires d'un projet pilote
mené en Ecosse semblent indiquer que chercher a obtenir dans une méme étape le consentement
écrit au dépistage des maladies traitables et des maladies non traitables (la fibrose kystique dans
ce cas-ci) entraine le refus d'un plus grand nombre de parents au total.”® Ainsi, il semble logique
que le consentement soit présumeé en ce qui a trait au dépistage des maladies traitables et qu'il soit
explicite lorsque les maladies ne peuvent pas étre traitées.

I11.Le consentement explicite & la conservation des échantillons sanguins des nouveau-nés

Lorsque le dépistage des nouveau-nés a été effectué, les échantillons sanguins (ci-aprés, «ES»)
résiduels sont détruits ou conservés dans les laboratoires de santé publique. La conservation des
ES pour au moins une année est indispensable aux fins de répéter le test ainsi que pour
I'inspection habituelle du laboratoire et les contrbles d'assurance de la qualité (ci-apres, «AQ»).
Cependant, étant donné que les échantillons sanguins représentent des spécimens précieux
d'ADN, ils pourraient étre utiles a des fins familiales, judiciaires ou expérimentales. En fait, les
échantillons conservés pourraient étre utilisés pour effectuer des tests de dépistage avant
I'apparition des symptdmes, des tests de susceptibilité a des maladies et des tests de paternité
révélant des informations sur I'enfant, ce qui n'est pas nécessairement dans son meilleur intérét et
qui est habituellement contraire a la plupart des lignes directrices sur les tests génétiques
prédictifs.? L'existence de ces banques d'échantillons suscite des questions éthiques face a leur
acces par les assureurs, les employeurs, les familles, les organismes chargés d'appliquer la loi et
d'autres tiers. Il existe des appréhensions vis-a-vis des utilisations inadéquates qui pourraient
possiblement étre faites des échantillons stockés, comme a I'égard des intrusions dans la vie
privée qui pourraient en découler.

Malgré les objectifs recherchés par la conservation des échantillons sanguins, il est recommandé
que les programmes de dépistage de santé publique évaluent méticuleusement et déterminent la
raison d'étre de la conservation des échantillons au-dela de la nécessité d'effectuer des tests
confirmatifs et des controles de qualité.*

Une des questions éthiques centrales au sujet de la conservation des échantillons porte sur la
nécessité d'obtenir le consentement des parents pour détenir les échantillons aprés la période
requise par les controles d'assurance de la qualité et aussi pour utiliser les échantillons a des fins
de recherche. Sur la base des principes de l'autonomie et du respect de la vie privée, le
consentement est habituellement requis lorsque des substances corporelles ou des tissus humains
sont recueillis et conservés pour un usage futur. En 2003, dans la Déclaration internationale sur
les données génétiques humaines,** "'UNESCO a déclaré qu'un consentement préalable, libre,
éclairé et expres devrait étre obtenu avant de recueillir des données génétiques humaines, des
données protéomiques humaines ou des échantillons biologiques (que les méthodes utilisées
soient invasives ou non) ainsi que pour leur traitement, leur usage et leur conservation ultérieurs,
a moins que le droit interne, en conformité avec le droit international des droits de I'hnomme, ne
prévoit autre chose. Puisqu'il n'y a aucune mention au sujet d’échantillons recueillis dans le cadre
de programmes de dépistage néonatal aux fins d'établir un diagnostic —une activité non
essentiellement liee a l'analyse des caractéristiques génétiques —, il n'est pas clair si cette
déclaration s'applique ou non a la conservation des échantillons de sang des nouveau-nés (voir le
TABLEAU 3).




Alors que plusieurs énoncés de politique portant sur la conservation des échantillons de sang des
nouveau-nés soutiennent fermement que les parents et le public devraient étre informés des
politiques et des pratiques de conservation,® la plupart n'exigent pas qu'un consentement écrit
soit obtenu avant d’effectuer le stockage des échantillons. Le comité de travail sur le dépistage
des nouveau-nés de I'American Academy of Pediatrics a recommandé que soit développé un
modeéle de formule de consentement et du matériel informatif au sujet du consentement des
parents a la conservation des ES.** Quant & I'Association francaise pour le dépistage et la
prévention des handicaps de I’enfant, elle recommande aussi qu'un consentement écrit au
stockage des échantillons soit obtenu lorsqu'il est prévu que ceux-ci serviront a d'autres fins que
celles pour lesquelles ils ont été initialement recueillis.*

L'approche danoise constitue une autre solution pour traiter du consentement a la conservation
des échantillons : les parents sont informés et I'opportunité leur est donnée que les échantillons de
leur enfant ne soit pas conservés lorsque a lieu le dépistage.* En d'autres mots, le refus éclairé
est généralement préféré au consentement éclairé.*

Il n'existe actuellement aucune politique qui encadre la conservation et l'utilisation des
échantillons de sang au Canada. Récemment, une étude pilote a démontré que les parents ne sont
généralement pas informés et que 1’on ne leur demande pas de consentir au stockage.®’

En résumé, lorsque les échantillons sont détenus plus longtemps que la période d'une année
requise aux fins des contrdles de qualité, informer les parents lors du prélevement sur la durée, la
finalité et les méthodes de conservation, comme la confidentialité l'entourant, constitue une
pratique adequate.

IV Le consentement explicite ou présumé a I'utilisation des échantillons sanguins

L'utilisation des échantillons sanguins a des fins autres que celles pour lesquelles ils ont été
obtenus peut s'avérer plus ou moins problématique en fonction de I'usage envisagé. La recherche
faisant appel aux échantillons sanguins entraine des préoccupations vis-a-vis la confidentialite et
les préjudices que pourraient subir certains groupes, particulierement au sujet de la stigmatisation
et de la discrimination contre ceux qui pourraient avoir un diagnostic positif, par exemple lors
d'une recherche impliquant des génes associés au comportement. Les employeurs, les assureurs
(en assurance-santé), les écoles et d'autres institutions pourraient vouloir avoir acces aux resultats
individuels ou aux échantillons eux-mémes. Voyant les échantillons sanguins des nouveau-nés
comme une source précieuse d'information génétique, il a eté recommandé que les programmes
de dépistage garantissent que les ES et les informations qui y sont associées soient conservés
d'une facon sécuritaire afin de prévenir des accés non autorisés et des utilisations secondaires
d'échantillons identifiés ou identifiables.®® Alors que l'utilisation des ES anonymisés dans des
études épidémiologiques ou dans des recherches en santé publique ne pose pas de menace sur la
vie privée des patients, la recherche avec des échantillons codés ouvre la porte a la possibilité de
recontacter les patients lors de suivis d'études, ce qui suscite des enjeux éthiques.

Etant donné que le prélévement des échantillons de sang des nouveau-nés a comme utilité
premiére de diagnostiquer et d’effectuer des tests confirmatifs, la plupart des lignes directrices
soutiennent que l'utilisation future d'échantillons stockés, a des fins autres que I'évaluation du
programme de dépistage ou des fins épidémiologiques, requiert aussi une autorisation écrite de




I'individu, des parents ou du gardien, une directive imposée juridiqguement ou l'approbation d'un
comité d'éthique compétent lors de recherches.® Il existe aussi un consensus & l'effet que les
échantillons anonymisés sont importants pour les études de surveillance de la santé.
Conséquemment, parce gu'ils représentent moins une menace a la vie privée des patients que
ceux qui sont codes ou identifiés, ces echantillons devraient étre disponibles pour la recherche
sans le consentement des parents.“°

La perspective de procéder a la conservation des échantillons de sang des nouveau-nés suscite
des questions sur le moment et la facon dont les parents devraient étre informés. Quelques lignes
directrices ont énoncé que l'information sur [l'utilisation future des échantillons devrait étre
fournie aux parents et qu'une procédure préalable de consentement éclairé, au moment de
recueillir le sang de talon, serait une facon logique d'initier le processus.** Cette maniére de
procéder semble possible si le projet de recherche est congu avant que les prélevements n'aient
été effectues. Mais qu'arrive-t-il lorsque le consentement a la conservation et a l'utilisation pour
des recherches subséquentes doit étre donné avant que le projet de recherche n’ait été élaboré?
L'OMS* et le programme de dépistage néonatal danois* recommandent que soit donné un
consentement général valable pour toutes les utilisations des échantillons sanguins résiduels. Bien
qu'il s'agisse d'une facon de faire efficace et économique, cette approche peut étre critiquée étant
donné qu'elle ne permet pas aux parents de bien comprendre la nature exacte de l'utilisation
future qui sera faite des échantillons stockés et qu'elle empéche les parents de donner un
consentement véritablement éclairé. Il a été suggéré que, pour chaque projet de recherche
nécessitant des echantillons codés ou identifiés, un consentement spécifique soit obtenu des
parents en les recontactant (voir le TABLEAU 3). **

Conclusion et recommandations

Bien que les politiques pronant le dépistage obligatoire des maladies traitables (avec un
consentement présumé) semblent passer outre au consentement parental, elles sont mises en place
dans le meilleur intérét de I’enfant. La majorité des politiques et des regroupements de
professionnels de la santé sont d’accord pour dire que le dépistage devrait étre universel et
obligatoire étant donné que les avantages du DNN sont substantiels pour le nouveau-né et que le
dépistage est dans le meilleur intérét de I’enfant. Considérant qu’offrir le dépistage obligatoire est
une responsabilité de santé publique et qu'en méme temps dépister et diagnostiquer les enfants
atteints est dans leur meilleur intérét, il vient un moment ou les droits de I’enfant et ceux des
parents semblent étre en conflit. Par exemple, ce conflit se reflete de plus en plus dans les
politiques et la littérature utilisant un double message qui inclut a la fois le caractére obligatoire
et volontaire du dépistage.

Généralement, on a recours au consentement présumé pour le dépistage des maladies traitables et
au consentement explicite pour le dépistage des nouvelles maladies ou la conservation des
échantillons (voir le TABLEAU 4). Définir ce que sont les maladies traitables et non traitables
est important puisque quelques politiques ont écarté la nécessité du consentement parental éclairé
en énoncant que les programmes obligatoires de dépistage ne requierent pas une autorisation des
parents, qu’elle soit explicite (écrite ou verbale) ou implicite (refus éclairé). *°

Lorsqu’un consentement explicite n’est pas exige, notamment lorsqu’il s’agit du depistage des
maladies traitables, il est suggéré que le consentement présumé ne fasse pas en sorte que les




parents soient mal informés ni que cela crée de la confusion dans les services de santé sur
I’identité de la personne responsable de fournir I’information préalable au dépistage. Le
consentement présumé au dépistage de routine des nouveau-nés n’empéche pas que les parents
puissent refuser d'avoir un diagnostic clinique spécifique. Toutefois, une fois que le nouveau-né a
risque est identifié, il est difficile de maintenir I’autorité du consentement présumé puisque
I’expérience actuelle démontre que lorsque les programmes sont «obligatoires» et qu’aucun
consentement écrit n’est exigé, les parents ne sont souvent pas au courant de leur droit de refus en
matiére de dépistage, et de stockage et en ce qui regarde I’utilisation future des échantillons
codés.*® Néanmoins, du point de vue des droits de I’enfant, le consentement présumé est un
concept qui se défend compte tenu que chaque enfant a le droit de bénéficier du dépistage et
d'étre diagnostiqué lorsque des traitements existent et qu'ils sont disponibles.

Lorsqu’une intervention médicale rapide peut améliorer la situation, il n’y a aucun doute que les
autorités de santé publique doivent fournir les meilleurs services de santé possible au public,
spécialement aux nouveau-nés. Toutefois, les programmes de DNN font face de plus en plus a de
défis nouveaux qui suscitent des questions au sujet du consentement et sur la facon la plus
appropriée d’informer les parents. Discuter avec les parents de I’existence et de I’utilité des tests
pour les maladies traitables et non traitables pourrait s’avérer béenéfique.

Fournir préalablement de I’information écrite aux parents leur donne I’opportunité d’en
apprendre au sujet des maladies qui font I’objet du dépistage universel, des autres maladies, des
maladies qui n’en font pas partie mais pour lesquelles des tests sont disponibles, de la
conservation et des possibles utilisations futures des ES stockés. Cela permet aussi aux parents de
discuter préalablement avec leur prestataire de services médicaux au sujet de leurs incertitudes ou
de leurs appréhensions. Une partie de ces informations pourrait étre avantageusement donnée par
les obstétriciens ou les sages-femmes. Avec une formation adéquate, ces professionnels de la
santé seraient les mieux placés pour cette tache puisqu’ils sont ceux qui ont le plus d’interaction
avec les parents avant et apres la naissance de I’enfant. Nous sommes d’avis que les
regroupements d’obstétriciens et de gynécologues devraient adopter des lignes directrices
reconnaissant la position et la relation privilégiées qu’ils peuvent avoir avec les parents en attente
d’un enfant, ainsi que I’importance de leur réle dans le processus de dépistage des nouveau-nés.

En fait, comme il a été constaté en passant en revue les différentes politiques, il existe différentes
facons selon lesquelles I’information peut étre transmise préalablement au dépistage du nouveau-
né visant des maladies traitables, des nouvelles maladies ainsi que pour la conservation et
I’utilisation ultérieure des échantillons stockés. Dans I'ensemble, il existe un besoin pour une
éducation publique et professionnelle et pour un public mieux informé. Idéalement, un modéle
permettant un choix éclairé devrait étre privilégié. C'est-a-dire un modele ou I'information sur le
dépistage et la conservation est communiquée aux parents avant le prélevement, bien avant la
naissance de I’enfant, et ou le consentement présumé au depistage est distinct du consentement
explicite au dépistage des maladies non traitables et des questions liées a la conservation et a
I’utilisation future des échantillons. Cela permettrait au nouveau-né de bénéficier du dépistage
des maladies qui sont traitables méme si les parents refusent que le dépistage ait lieu en ce qui
concerne les maladies qui ne sont pas traitables, ou encore refusent que les échantillons soient
conservés. L’intérét du nouveau-né devrait primer dans toutes les politiques relatives au dépistage
des nouveau-nés et & la conservation des ES.




ANNEXE

Tableau 1. [TRADUCTION]
Les dix principes de dépistage néonatal: Consensus émanant de I'atelier tenu en 1989 et intitulé «Genetic
Screening: From Newborns to DNA typing»

10.

Le dépistage génétique des nouveau-nés est un acte médical dans un contexte de médecine préventive.

Le dépistage génétique des nouveau-nés devrait mener a une intervention médicale au bénéfice du
nouveau-ne.

Le dépistage génétiqgue des nouveau-nés devrait étre universellement et équitablement accessible dans
la(les) population(s) faisant I'objet du dépistage.

Les programmes de dépistage génétique des nouveau-nés devraient informer le(s) parent(s) et le public des
buts et objectifs recherchés, des maladies qui font I'objet du dépistage et des tests qui sont menés.

Les programmes de dépistage génétique des nouveau-nés devraient recourir, pour leurs tests, a des
procédures dont la sensibilité, la spécificité et I'acceptabilité sont connues d'aprés des études pilotes
conduites dans la(les) population(s) ou a lieu le dépistage.

Les programmes de dépistage génétique des nouveau-nés devraient informer le(s) parent(s) sur la
signification des résultats des tests de dépistage et devraient confirmer que ces résultats sont vérifiés par
des tests diagnostiques standards.

Les programmes de dépistage génétique des nouveau-nés devraient inclure des procédures de suivi
puisque cela procure un bénéfice au nouveau-né et permet de vérifier le bénéfice apporté. Ce suivi devrait
référer les parents vers une intervention médicale efficace et vers d'autres services de soutien et ressources.

Les programmes de dépistage génétique des nouveau-nés pourraient permettre d'utiliser les échantillons
sanguins dans des recherches ou ils sont anonymisés ou a des fins de surveillance pourvu que les
conditions suivantes soient rencontrées:
i. Lorsque le programme de dépistage génétique des nouveau-nés est obligatoire ou mené dans le cadre
d’'un programme de santé publique avec une approche de refus éclairé:

a. Le public devrait étre informé que ces études sont entreprises.

b. Pour la surveillance des maladies, lorsqu’il n'existe aucune intervention efficace ou qu’aucun
bénéfice ne peut étre attendu pour le nouveau-né, la surveillance devrait non seulement se faire sur
une base anonyme mais aussi ne pas permettre de relier les individus afin d’éviter la stigmatisation
ou la discrimination possible envers des individus ou des populations.

c. Le programme de dépistage génétique des nouveau-nés devrait lui-méme assumer la
responsabilité de s’assurer qu'il est impossible de relier les individus aux données nominales et que
les échantillons utilisés sont complétement anonymes.

d. Puisque les études de surveillance bénéficient a 'ensemble de la société, I'acces aux tests devrait
étre volontaire et gratuit.

ii. Lorsque le programme de dépistage génétique exige un consentement individuel éclairé, la participation

a une recherche utilisant des échantillons anonymes ou a des études de surveillance doit étre précédée

d’'une autorisation individuelle spécifique.

Les programmes de dépistage des nouveau-nés devraient maintenir la confidentialité de Il'information
nominative et des échantillons & moins qu’une autorisation de les divulguer n’ait été obtenue.

Les programmes de dépistage génétique des nouveau-nés devraient recourir au typage de I'ADN pour
effectuer les tests lorsque I'hétérogénéité de la(des) populations(s) devient techniqguement interprétable.

SOURCE: Bartha M. Knoppers & Claude M. Laberge, eds., Genetic Screening: from newborns to DNA typing,
(Amsterdam: Excerpta Medica, 1990).




Tableau 2.

Quel type de consentement est exigé lors du dépistage des nouveau-nés visant des maladies traitables?

Consentement explicite PR Consentement oo .
P Refus éclairé . . Choix informé
(écrit) présumé
¢ Ecosse (programme d’essai) e ISNS (2002) e Canada e  Lignes directrices
o AAP (2000) e HGSA (2004) (aucune politique) proposées au Royaume-
e Maryland, Wyoming, E.-U e  AWHONN (2004) e E.-U. Uni (2004)
e  AFDPHE (1994) ¢ Royaume-Uni
e APHL (2002)

Tableau 3:

Consentement & la conservation des ES et a leur utilisation future autre que les contréles de qualité

1) Moment ou informer sur la conservation :
L'information devrait étre fournie aux parents avant la naissance de I'enfant.

Eléments & inclure;

Inclure de linformation sur: l'usage, la durée et la méthode de conservation, les utilisations potentielles des
échantillons résiduels, la possibilité ou I'impossibilité d'étre recontacté, la possibilité ou I'impossibilité d’'obtenir les
résultats de la recherche, la détention des échantillons, I'acceés au échantillons sanguins résiduels, le droit de refuser
la conservation ou le droit de se retirer plus tard.

Type de consentement a la conservation:

Consentement écrit

ou

2) Moment ou informer sur I'utilisation ultérieure:

Refus écrit

a) Si, au moment du prélévement, il est prévu que les ES seront utilisés dans un projet de recherche

v

Un consentement écrit devrait étre demandé lors du prélévement

b) Si, au moment du prélévement, aucune utilisation spécifique pour la recherche n'est envisagée

v

Un consentement écrit ou l'anonymisation des échantillons et I'approbation d'un comité d’éthique

est requis avant d'utiliser les échantillons
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Tableau 4.

Le consentement au dépistage des nouveau-nés : les maladies traitables face aux maladies non
traitables

1) Quand I'information sur le dépistage des nouveau-nés devrait-elle étre donnée aux parents?

Avant la naissance de I'enfant.

2) Quelle information devrait étre donnée?

De l'information au sujet des maladies traitables et non traitables, des possibilités de ne pas participer, de
I'interprétation des résultats des tests, des conclusions incidentes, des maladies qui peuvent faire I'objet d'un
test mais que le dépistage n’a pas prévu.

3) Quel est le type de consentement requis?

Le dépistage des maladies traitables peut exiger:
0 Aucun consentement (présumeé)
0  Un refus écrit
0 Un consentement écrit

Le dépistage des maladies non traitables peut exiger:
o Dans tous les cas un consentement écrit
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