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Résumé

Cet article vise a cerner la manicre dont les personnes a risque de transmettre des maladies
héréditaires apprécient la « gravité » d’une maladie lorsqu’ils ont a décider du recours
éventuel a un diagnostic prénatal (DPN) ou un diagnostic préimplantatoire (DPI). Nous
comparons d’abord le cadre juridique francais et anglais, dans la mesure ou la question de la
gravité de la maladie, critére commun justifiant le recours a ces diagnostics, est traitée
différemment. Nous procédons ensuite a une revue des enquétes réalisées aupres de personnes
concernées par le DPN et le DPI, et a une analyse d’entretiens réalisés entre janvier et juin
2009 avec des personnes qui se savent porteuses d’une altération génétique liée a deux
cancers héréditaires : le rétinoblastome et les cancers du sein et des ovaires liés aux génes
BRCA1/2. L’analyse met en évidence que les personnes concernées par une maladie
héréditaire envisagent la gravit¢ d’une maladie en utilisant les mémes critéres que les
médecins mais en les appréciant a [’aune de conceptions morales de ce qu’est une vie

familiale normale et de ce que 1’on doit a ses apparentgs.

* Cet article rend compte des premiers résultats d’une enquéte en cours sur Cancers héréditaires et procréation :
la place de I’histoire et des préférences familiales dans la décision de recourir au Diagnostic Prénatal et au
Diagnostic Préimplantatoire, financée par I’ Agence de la Biomédecine et par la Fondation de France.



Depuis les années 1990, plusieurs génes prédisposant a des maladies graves d’origine
génétique ont été¢ identifiés. La médecine dite « prédictive », qui permet d’estimer pour un
individu la probabilité d’apparition d’une telle maladie, s’est alors développée. Associée au
conseil génétique, elle permet aux personnes qui se savent porteuses de telles prédispositions
de prendre des décisions concernant leurs choix procréatifs. Ainsi, en vingt ans, la situation
des personnes porteuses de prédispositions génétiques associées a des maladies graves a
considérablement changé. Placées auparavant en situation de choisir de prendre le risque
d’avoir un enfant atteint, de ne pas avoir d’enfant, ou d’en adopter, elles ont maintenant
d’autres options. Elles peuvent en effet concevoir un enfant par procréation assistée avec
gaméte de donneur, mais aussi et surtout recourir aux techniques de diagnostic génétique du
feetus (diagnostic prénatal - DPN) et de I’embryon (diagnostic préimplantatoire - DPI). La
naissance d’un enfant biologiquement apparenté mais non porteur du gene associ¢ a la
maladie familiale est donc désormais possible.

Ces pratiques font I’objet de controverses, parce qu’elles mettent en ceuvre une sélection des
« produits » de la conception. Elles ne sont donc pas autorisées dans tous les pays. Cependant
on constate que, dans la plupart des pays qui les autorise, le recours au DPN et au DPI fait
I’objet d’un consensus lorsqu’il s’agit de maladies graves de ’enfance et a pénétrance' quasi
compléte, ou de maladies graves et incurables a révélation tardive. Ce consensus s’effrite dés
qu’il est question de maladies moins séveres, d’apparition plus tardive, pour lesquelles il
existe des traitements (certes plus ou moins invalidants) ou des mesures de prévention, ou
encore lorsqu’il est impossible de dire si le porteur de la mutation sera malade. La question est
alors de savoir comment évaluer la gravité d’une maladie. Faut-il se fonder sur des critéres
médicaux, que certains considérent comme les seuls critéres objectifs ? Quelle place laisser a
I’estimation dite « subjective » de la gravité de la maladie dans les décisions de recourir au
DPN ou au DPI ?

Or, la médecine génétique ne concerne pas simplement un individu, mais aussi ses apparentés.
L’importance de la prise en compte des liens familiaux dans ce contexte commence a étre
soulignée?, mais rien n’est dit sur la maniére dont le partage d’un méme ensemble de génes

pourrait affecter les relations familiales et les décisions procréatives. Il existe d’ailleurs peu de

! La pénétrance du géne correspond a la proportion d’individus possédant une altération génétique connue qui
exprime la maladie correspondante. La pénétrance est dite compléte (1 ou 100%) lorsque toutes les personnes
qui portent une altération connue du géne développent la maladie. Il s’agit d’une mesure statistique.

2 En témoigne le Protocole additionnel & la Convention sur les Droits de ’'Homme et la biomédecine relatif aux
tests génétiques a des fins médicales (2008), qui développe les principes contenus dans la Convention d’Oviedo
de 1997. Ce protocole souligne « le lien particulier existant entre les membres d’une méme famille », lien qui
n’était pas mentionné dans le texte de 1997.



données sur la maniére dont les couples concernés par un éventuel DPN ou DPI congoivent
leurs liens familiaux, et en particulier leurs liens de filiation. La réflexion éthique doit donc
faire face a une difficulté : on ne sait pas si des rapports existent entre la perception qu’ont les
personnes concernées par une maladie héréditaire de la gravité de celle-ci et leurs conceptions
de ce qu’ils estiment devoir a leurs enfants ou plus généralement a leurs apparentés. Nous
tenterons donc de caractériser ce que ces personnes appellent « gravité » quand ils ont des
décisions procréatives a prendre.

Pour concevoir toutes les dimensions de ce probleme et tenter d’apporter des ¢léments de
réponse, nous comparerons dans un premier temps les cadres juridiques frangais et anglais : la
question de la place a accorder aux perceptions subjectives de la gravité de la maladie dans les
décisions de recourir aux diagnostics prénataux y est en effet traitée différemment. Une revue
des enquétes réalisées aupres des personnes concernées par le DPN et le DPI nous permettra
ensuite d’identifier plusieurs manicres dont celles-ci évaluent la gravité de la maladie. Enfin,
nous €clairerons ces données en nous appuyant sur des entretiens que nous avons réalisés avec
des personnes qui se savent porteuses d’une altération génétique liée au rétinoblastome et au

cancer du sein et des ovaires dit héréditaire depuis le début d’année 2009.

1) Deux approches juridiques du DPN et du DPI

L’encadrement juridique des pratiques de DPN et de DPI varie d’un pays a ’autre. En France,
le cadre juridique de ces deux pratiques se trouve dans le Code de la santé publique. Le DPN
est défini comme I’ensemble des pratiques médicales « ayant pour but de détecter in utero
chez I’embryon ou le feetus une affection d’une particuliere gravité » (CSP art. L 2131-1).
L’interruption médicale de grossesse (IMG) est autorisée lorsque I’affection est « d’une
particuliere gravité et incurable au moment du diagnostic » (CSP art. L 2213-1). La
probabilité de I’atteinte du feetus doit étre élevée et une équipe pluridisciplinaire de médecins
doit attester de la conformité de chaque cas a la loi.

Le cadre juridique distingue le DPN du DPI dans la mesure ou ce dernier n’est admis qu’« a
titre exceptionnel » (CSP art. L. 2131-4). Un médecin « doit attester que le couple, du fait de
sa situation familiale, a une forte probabilité de donner naissance a un enfant atteint d'une
maladie génétique d'une particuliere gravité reconnue comme incurable au moment du
diagnostic. Le diagnostic ne peut étre effectué que lorsqu’a été préalablement et précisément

identifiée, chez I'un des parents ou 1'un de ses ascendants immédiats dans le cas d'une maladie



gravement invalidante, a révélation tardive et mettant prématurément en jeu le pronostic
vital, I'anomalie ou les anomalies responsables d'une telle maladie » (CSP art. L. 2131-4, nous
soulignons). D’apres le premier alinéa, les maladies visées sont a priori identiques a celles du
DPN : des maladies graves de 1’enfance, incurables au moment du diagnostic. Le 1égislateur a
introduit le second alinéa ou il est question d’une maladie grave a révélation tardive, en
pensant a la maladie de Huntington®, mais I’on peut aujourd’hui se poser la question de son
application a d’autres maladies.

La question de I’extension du DPI a d’autres cas fait 1’objet de débats. Ainsi, le CCNE, en
2002, a rendu public un avis sur ’extension du DPI a deux pratiques spécifiques : le DPI
d’exclusion et le DPI pour recherche de compatibilit¢ HLA*. Il conclut que le DPI doit rester
une procédure d’exception en raison du risque que ce type de diagnostic soit étendu a des
maladies peu séveres et d’apparition retardée, voire méme a des caractéristiques non
médicales. Plus récemment, 1’Agence de la Biomédecine et 1’Institut National du Cancer
(INCa) ont créé un groupe de travail pour établir un rapport sur «la situation actuelle
concernant 1’utilisation du diagnostic prénatal et du diagnostic préimplantatoire dans le cadre
des prédispositions génétiques au cancer et 1’¢laboration de propositions sur 1’évolution
souhaitable de leur utilisation » (Agence de la biomédecine et INCa, 2008, p.3). 1l s’agit de
savoir si le DPN et plus particulicrement le DPI peuvent étre considérés comme des moyens
légitimes pour éviter la naissance d’individus a risque de développer des cancers, dont
I’apparition est tardive, et qui font I’objet de mesures préventives ou de traitements.

Le rapport du groupe de travail sur le DPN, ’IMG, le DPI et les formes héréditaires de
cancer, rendu public en 2008, distingue trois groupes de cancers héréditaires, en fonction de
parametres médicaux qui permettent de juger de la gravité et de I’incurabilité de la maladie.
Le premier regroupe les maladies pour lesquelles le risque tumoral est tres élevé, 1’age
d’apparition précoce (enfant et jeune adulte), la localisation des tumeurs multiple, la précocité
du diagnostic et les capacités thérapeutiques limitées. La maladie de Von Hippel-Lindau®, un
développement précoce de multiples 1ésions cancéreuses du systéme nerveux central, de la

rétine, des reins et du pancréas, rentre dans ce groupe. Le second groupe comprend les

3 11 s’agit d’une maladie neurodégénérative grave pour laquelle il n’existe aucun traitement. La pénétrance du
géne est compléte.

4 Le DPI d’exclusion permet d’identifier et d’exclure les embryons ayant hérité d’un des chromosomes du grand-
parent atteint de la maladie de Huntington sans connaitre le statut du parent (pere ou mere) a risque. Le DPI pour
recherche de compatibilit¢é HLA vise a identifier, parmi les embryons, ceux dont le systéme d’histocompatibilité
est compatible avec un frére ou une sceur atteint d’une maladie, et qui pourrait étre soigné par exemple par une
greffe de cellules du sang de cordon ombilical.

5 La pénétrance du géne dans cette maladie est quasi-compléte. Une surveillance est préconisée dés 1’age de 5
ans. Les traitements sont chirurgicaux ou par radiofréquence.



maladies pour lesquelles le risque tumoral est tres ¢élevé, 1’age précoce, la localisation des
tumeurs restreinte. Pour ces maladies, un dépistage précoce est possible, des mesures de
prévention sont connues, mais les séquelles sont invalidantes. Appartiennent a ce groupe le
rétinoblastome, un cancer de la rétine du trés jeune enfant’, ou la Polypose Adénomateuse
Familiale’, qui peut se développer dés 20 ans en cancer du colon. En France, le DPN et méme
le DPI sont actuellement autorisés pour éviter ces formes graves de cancers héréditaires : les
demandes des couples ont été jugées conformes a la loi, alors méme qu’il ne s’agit pas
nécessairement de maladies de 1’enfance, qu’elles ne sont pas stricto sensu incurables, et que
la probabilité d’atteinte n’est pas toujours de 100%.

Le troisiéme groupe est précisément celui qui pose probléme : il s’agit de cancers tels que les
cancers du sein et des ovaires dit héréditaires (Hereditary Breast and Ovarian Cancer ou
HBOC) ou le syndrome HNPCC (cancer du colon héréditaire non polyposique), pour
lesquelles le risque tumoral est élevé®, 1’Age d’apparition parfois tardif (aprés 40 ans), les
localisations tumorales relativement restreintes, avec une bonne capacité de dépistage précoce
et des possibilités de chirurgie prophylactique plus ou moins mutilantes. Pour ces cancers, il
existe de rares formes familiales particulierement pénétrantes et séveres, pour lesquelles le
rapport estime qu’un recours au DPI pourrait étre envisagé. Et dans ce cas, il convient d’étre
particulierement attentif a [ histoire médicale individuelle et familiale du couple demandeur.
Ainsi, en ce qui concerne HBOC, on sait qu’une femme porteuse d’une altération de BRCALI
et dont la mere, les tantes et sceurs ont été atteintes avant 40 ans d’un cancer, a un risque plus
important que celle qui porte la méme altération mais dont les apparentées n’ont été atteintes
qu’apreés 40 ans (Agence de la biomédecine et INCa, 2008, p.12). Pourtant, en 2007, un
Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal (CPDPN) a rejet¢ la demande de DPI
provenant d’un homme porteur d’une altération du gene BRCA1 ayant une histoire familiale
particuliérement grave de cancers du sein et des ovaires, estimant que sa demande ne rentrait
pas dans le cadre défini par la loi.

Les cas de ce troisieme groupe de cancers soulignent les difficultés d’interprétation du cadre
juridique frangais. Celui-ci met en avant deux critéres, la gravit¢ de la maladie et son

incurabilit¢ au moment du diagnostic, qui distinguent les demandes recevables de celles qui

¢ Cette maladie peut atteindre I’un ou les deux yeux ; la pénétrance du géne varie considérablement selon les
familles.

7 Les polypes adénomateux se développent rarement avant I’adolescence. Le traitement inclut une ablation du
colon. La pénétrance du géne est compléte.

8 Par exemple, le risque de développer un cancer des ovaires avant 70 ans est de 10 & 63% selon les diverses
mutations de BRCA1 et BRCA2. Le risque de développer un HNPCC est estimé a 70-80 % chez les hommes a
70 ans, 50-60 % chez les femmes a 70 ans.



ne le sont pas, les CPDPN ¢étant les garants de 1’existence objective de ces criteres. Le rapport
peut donc insister, en accord avec les dispositions légales, sur la nécessité¢ de prendre en
compte 1’histoire objective du cancer dans la famille. Mais d’aprés ce méme rapport la grande
majorit¢ des médecins faisant des consultations de génétique du cancer et des médecins
coordinateurs de CPDPN estiment qu’il convient aussi de prendre en compte «1’age de
survenue des cancers dans la famille, I’histoire familiale des cancers, le vécu psychologique
tant de la maladie cancéreuse que de [’histoire reproductive » des couples qui demandent a
avoir recours au diagnostic prénatal (Agence de la biomédecine et INCa, 2008, p.26, nous
soulignons). On comprend donc que, pour certains médecins, ce n’est pas seulement 1’histoire
médicale ou objective, mais également I’histoire vécue ou subjective de la maladie qu’il
conviendrait de prendre en compte. Il reste que les médecins ont des avis partagés sur la place
qui doit étre accordée au point de vue du couple dans la prise de décision, tandis que la loi est

muette sur cette question.

Au Royaume Uni, ou I’argument de I’autonomie reproductive des personnes occupe une place
centrale dans le débat public, les pratiques du DPN et du DPI ont un encadrement juridique
sensiblement différent. La pratique du DPN ne fait ’objet d’aucune disposition juridique
spécifique ; elle est indirectement autorisée par la loi de 1967 (amendée en 1990) sur
I’interruption de grossesse qui permet, entre autres, un avortement en cas de «risque
substantiel pour I’enfant né de souffrir d’anomalies physiques et mentales susceptibles de
provoquer un grave handicap » (Abortion Act 1967, Section 1 (1) (d)).

En 1990, on commence a pratiquer le DPI au Royaume Uni, mais la Human Fertilisation and
Embryology Act de 1990, qui a pour objectif de réglementer toutes les pratiques relatives a
’assistance a la procréation et a la recherche sur I’embryon, n’en fait pas mention. Toutefois
cet acte donne pouvoir a une autorit¢ indépendante, la Human Fertilisation and Embryology
Authority (HFEA), d’accréditer des centres souhaitant mener des activités de procréation
assistée. Compte tenu des interrogations croissantes que suscite la pratique du DPI, une
consultation publique’ est menée entre novembre 1999 et mars 2000 par la HFEA et la
Human Genetics Commission (HGC) ; les résultats font 1’objet d’un rapport (HFEA/HGC,

2001) qui est a I’origine de directives publiées en 2003, dans la sixieme édition du « Code of

° La consultation publique (public consultation) est une méthode de gouvernance utilisée dans les pays de
«common law » qui consiste a inviter tout public concerné a s’exprimer sur un sujet controversé¢ avant la
préparation d’un rapport ou d’une réglementation sur un sujet controvers¢€. Apres I’annonce d’une consultation,
les personnes intéressées ont quelques mois pour répondre a un questionnaire ou proposer des témoignages.
L’objectif n’est pas d’obtenir des résultats représentatifs de 1’état de I’opinion mais d’inciter la population a
prendre part au débat démocratique.



Practice » de la HFEA. En 2008, avec la révision du HFE Act de 1990, la HFEA obtient
explicitement le pouvoir d’accorder des autorisations aux centres souhaitant diagnostiquer
«une anomalie génétique, chromosomique, ou mitochondriale » chez I’embryon, mais ceci
uniquement dans le cas ou « la personne porteuse de cette anomalie aura ou développera une
déficience physique ou mentale grave, une maladie grave ou autre affection médicale
sérieuse » (HFE Act 2008, Schedule 2, Section 3, 1ZA (1) (b) and 2)'°. La loi retient ainsi la
notion de « maladie ou affection grave », mais ne fait aucune mention de son incurabilité. Les
directives publi¢es en 2003 restent intactes dans le Code of Practice actuellement en vigueur
(2008).

I1 convient d’examiner ces directives de plus pres, et en particulier, celles qui concernent la
décision de recourir au DPI (Guidance, G.12.3.), car I’esprit qui les gouverne differe
sensiblement de celui du dispositif juridique francais. La premiére indique que la décision de
recourir a un DPI doit étre prise en tenant compte des « circonstances singuliéres » (unique
circumstances) des demandeurs, et non pas du fait que ceux-ci sont porteurs d’une affection
génétique spécifique. La seconde précise qu’il doit y avoir un « risque élevé que 1’affection
génétique soit présente chez I’embryon », mais que la perception du risque par les
demandeurs doit tre prise en considération et que la gravité de la maladie doit faire I’objet
d’une discussion entre les demandeurs et I’équipe médicale. La troisiéme précise que dans
chaque situation, les facteurs suivants doivent étre pris en considération pour décider si le
recours au DPI est appropri¢ : le point de vue des demandeurs ; leur expérience reproductive
passée ; le degré de souffrance associé a la maladie génétique ; I’existence d’un traitement,
dans I’immédiat et dans le futur; la rapidit¢ du déclin dans les maladies dégénératives ;
I’étendue d’une éventuelle déficience mentale ; 1’étendue de services d’aide sociale ; et les
circonstances familiales des demandeurs. Ce qui frappe d’emblée est I’importance accordée a
la singularit¢ de chaque demande et de ce fait, a la prise en compte du point de vue de

demandeurs dans toute décision concernant le bien fondé du recours au DPI.

On remarque ainsi que tant dans la législation que dans les codes de bonnes pratiques du
Royaume Uni, I’évaluation de la gravité d’une maladie génétique et de son niveau de risque

comprend non seulement une connaissance des caractéristiques objectives de chaque maladie

19 Le mot anglais utilisé est « serious », mais dans le méme sens que le mot « grave » en frangais. La loi de 2008
autorise également le DPI pour le dépistage de 1’aneuploidie embryonnaire, pour la recherche de compatibilité
HLA, et pour le diagnostic du sexe en cas de maladies affectant les personnes d’un seul sexe. La sélection du
sexe pour des raisons sociales ou familiales et la sélection positive pour transfert d’un embryon ayant une
anomalie (par exemple, la surdité) sont interdites.



(age de survenue, pénétrance, existence d’un traitement, etc.) mais aussi une prise en
considération, dans un dialogue avec 1’équipe médicale, des perceptions subjectives des
demandeurs sur I’impact de la maladie tant sur le malade que sur toute sa famille. Le rapport
de I’Agence de la Biomédecine et de I’INCa, sans prendre position, suggere la pertinence et
I’utilité d’un débat sur cette question en France. Cependant, la manic¢re dont les maladies sont

évaluées comme « grave » par les demandeurs est rarement étudiée, surtout en France.

2) Attitudes des personnes concernées sur ’acceptabilité du DPN et du DPI

Il n’est pas étonnant de constater que la plupart des études existantes sur les attitudes et
décisions procréatives des personnes concernées par une maladie génétique sont menées dans
des pays de « common law », ou 1’autonomie reproductive est souvent affirmée comme une
valeur importante. Une revue de la littérature fait ressortir deux types d’enquétes. Il y a, d’une
part, celles qui portent sur les expériences et les opinions du personnel médical, par exemple
des généticiens, des gynécologues, des embryologistes, des directeurs de laboratoire, des
infirmieres, des conseillers généticiens, qui sont impliqués dans les procédures de DPN et de
DPI (Kalfoglou, 2005 ; Zeiler, 2007 ; Williams et al., 2007). Dans ces enquétes, le personnel
médical est amené a rapporter les opinions des couples concernés par ces pratiques,
éventuellement pour s’en démarquer ou les critiquer.

D’autre part, il existe des enquétes visant a mieux connaitre 1’opinion des femmes ou des
couples concernés par le DPN et le DPL, qu’ils aient déja eu recours a ces techniques, qu’ils
I’envisagent ou pourraient I’envisager. Ces études portent soit sur les attitudes relatives aux
indications de DPN et de DPI en général (Lavery et al., 2002 ; Katz et al., 2002 ; Kalfoglou,
2005), soit sur celles relatives a un type de pathologie ou une pathologie précise (Snowdon et
Green, 1997 pour les maladies récessives ; Lévy et Richard, 2000 pour la maladie de Von
Hippel-Lindau ; Kastrinos et al., 2007 pour la Polypose Adénomateuse Familiale ; Menon et
al., 2007, Staton et al., 2008 et Fortuny et al., 2009 pour HBOC).

Par ailleurs, le rapport de la HFEA (2006) sur I’extension éventuelle du DPI aux cancers
héréditaires a révélation tardive, pénétrance incompléte, et qui font I’objet de mesures de
prévention et de traitements est également une source importante de données, puisqu’il repose

sur les résultats d’une consultation trés large du public!! (personnel médical, patients,

' Sur la consultation publique, voir la note 9 ci-dessus.



membres des associations de malades, ¢leves, etc.). Quelques données sur la France peuvent

étre trouvées dans le rapport de I’ Agence de la biomédecine et de I’'INCa.

La question générale a laquelle les auteurs tentent de répondre par ces études est celle de
I’acceptabilité du DPN et du DPI, en particulier pour les cas problématiques de ces cancers.
Les personnes concernées par les diagnostics prénataux sont par ailleurs interrogées sur les
avantages et inconvénients du DPI par rapport au DPN. Selon elles, le DPI a I’avantage de
permettre de donner naissance a un enfant non malade et génétiquement apparenté a ses
parents, tout en évitant une interruption médicale de grossesse!? et I’inquiétude liée a I’attente
du résultat du DPN. Les inconvénients listés sont le taux important d’échec de la FIV, son
caractére invasif, la mise en danger de la santé de la femme (en raison en particulier de
I’hyperstimulation ovarienne), 1’absence d’information en ce qui concerne les conséquences
de cette technique sur le devenir de I’enfant, le colit de la technique, et ’attente nécessaire
pour y avoir recours.

Presque toutes les personnes interrogées considérent que 1’usage du DPN et du DPI est
légitime pour les maladies graves, incurables, et dont la probabilité d’apparition est élevée.
Les opinions différent par contre en ce qui concerne les maladies a révélation tardive,
pénétrance incompléte, et qui font 1’objet de mesures de prévention et traitements. Trois
résultats méritent d’étre rappelés : selon une enquéte menée en Espagne par Fortuny et al.
(2009) aupres de personnes se soumettant a un test génétique pour déterminer leur statut de
porteur d’une altération du géne BRCA1 ou BRCAZ2, la majorité des personnes interrogées
consideérent qu’il est moralement acceptable de proposer un DPN (74%) ou un DPI (61%)
dans les cas de HBOC. Dans I’enquéte menée au Royaume Uni par Menon et al. (2007),
77,6% des femmes ayant répondu au questionnaire acceptent le principe du recours au DPI
dans le cas d’une histoire familiale de cancer du sein et des ovaires. Mais seulement 32%
accepteraient pour elles-mémes un DPI et 14% des femmes qui envisagent une grossesse
pensent recourir a cette technique. L’enquéte menée par Staton et al. (2008) aux Etats-Unis
rapporte également que 88% des femmes interrogées se font souvent ou beaucoup de souci en
ce qui concerne la transmission de 1’altération génétique BRCA1 ou BRCA?2 a leurs enfants,
tandis que 13% seulement envisageraient le recours au DPI. Ces données montrent que le
principe du DPI est admis, alors méme que peu de femmes pensent y avoir recours pour elles-

mémes : les femmes insistent surtout sur le principe d’une garantie de la liberté¢ individuelle

12 La procédure prévoit un DPN de contrdle au cours de la grossesse, mais il est rarement réalisé par les couples
qui ont choisi le DPI précisément pour éviter une IMG.



en matiére de choix reproductifs'>. On peut s’interroger sur les raisons qui expliquent cet
¢cart. Serait-ce parce que les cancers du sein et des ovaires ne seraient pas vécus, dans leur
cas spécifique, comme des maladies suffisamment graves pour justifier le recours, pourtant

admis en principe, a cette technique ?

Bien que la loi francaise distingue deux criteres justifiant le recours au DPI, la gravité de la
maladie et son incurabilité, et une situation du couple, celle d’étre a haut risque de transmettre
la maladie, les personnes interrogées ont plutot tendance a considérer qu’une seule catégorie,
celle de la « gravité » de la maladie, est pertinente. Mais que faut-il entendre par 1a ?

Pour estimer la gravit¢ de la maladie, les personnes interrogées reprennent les catégories
médicales que sont le risque de maladie, 1’dge de son apparition, et la possibilité de prévention
et de traitement. Pour ce qui concerne les deux derni¢res catégories, les enquétes nous
fournissement quelques données.

Ainsi, dans le cas de HBOC par exemple, certaines personnes'* ayant répondu a la
consultation publique de la HFEA de 2006 estiment que ces cancers ne sont pas des maladies
graves car il existe des traitements. D’autres estiment qu’il s’agit de maladies graves, parce
qu’elles peuvent étre mortelles, que les traitements sont lourds et leur issue incertaine. Ce
n’est donc pas seulement 1’existence des mesures de traitement et de prévention ou leur taux
de succes qui est pris en compte par ces personnes, mais leur impact sur le plan de la santé.
Certes, il existe des méthodes de prévention et/ou des traitements efficaces pour de
nombreuses pathologies. Mais s’ils sont particulierement douloureux et invasifs, s’ils laissent
des séquelles, ou s’ils ont été mal vécus par un des parents demandeurs ou un membre de sa
famille, alors la maladie peut étre considérée comme grave. Quant au fait que le traitement
soit « mal vécu », les enquétes n’apportent pas de précisions sur cette question.

Ensuite, la consultation initiée par la HFEA apporte un ¢lément nouveau en ce qui concerne
I’age d’apparition de la maladie. Selon certaines personnes en effet, le moment ou la maladie
apparait dans la vie d’un individu contribue a caractériser sa gravité. Ainsi, une maladie ne
serait pas seulement plus ou moins grave selon qu’elle est une maladie de ’enfant ou une
maladie a révélation tardive, mais aussi selon I’'impact qu’elle a sur la vie de I’individu. A ce

titre, en ce qui concerne HBOC, le cancer peut étre considéré comme une maladie grave parce

13 Kalfoglou ef al. (2005) aux USA rapportent également que les patients et le personnel médical craignent que
des réglementations trop restrictives empéchent 1’accés au DPI a des personnes qui en auraient besoin. Les
personnes interrogées sont plus soucieuses des restrictions d’acceés aux techniques de diagnostic prénatal que des
risques d’abus qui leur sont liés.

14 Nous ne savons pas si ces personnes appartiennent elles-mémes 4 une famille dans laquelle les cancers du sein
ou des ovaires sont fréquents, ni si elles ont été elles-mémes malades.
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qu’il a un impact important sur la vie de famille. Les femmes en effet sont souvent atteintes
alors qu’elles ont de jeunes enfants dépendants. Dans ce cas, méme si la survenue de la
maladie est tardive comparativement aux maladies de 1’enfant pour lesquelles le DPI et le
DPN sont généralement considérés comme légitimes, elle intervient a un moment clé dans la
vie de ces femmes, ce qui peut €tre particuliérement destructeur pour elles et pour leurs
familles.

11 est plus difficile de savoir comment les couples apprécient le risque de maladie. 11 existe en
effet un risque dit « objectif », déterminé par les statistiques, connu par les médecins et
communiqué au patient. Mais ce risque objectif peut varier selon les familles pour une méme
mutation'. D’autre part, il existe une perception dite « subjective » du risque, sur laquelle ces
¢tudes nous fournissent peu d’éléments. On remarque que les catégories médicales permettant
d’apprécier la gravit¢ d’'une maladie sont a chaque fois mises en contexte par les personnes
interrogées : celle-ci est appréciée non pas tant en fonction de ses caractéristiques objectives
(le plus souvent exprimées en termes de probabilités statistiques), mais selon la maniére dont
la maladie «risque » de modifier la vie, et tout particulicrement la vie de famille, de la

personnc concernee.

Selon les personnes interrogées, la question de I’acceptabilité morale du recours au DPN et au
DPI, en particulier en cas de cancers héréditaires a révélation tardive, pénétrance incompléte,
et qui font I’objet de mesures de prévention et traitements, est liée a deux problématiques
¢thiques qui concernent les relations entre les membres d’'une méme famille. Choisir un DPN
ou un DPI est parfois considéré comme une mani¢re de dévaluer la vie des personnes
porteuses de 1’altération génétique dont on cherche a éviter la transmission (HFEA, 2006,
p.8). Comment en effet ne pas penser que la vie du parent porteur n’est pas digne d’étre
vécue, lorsqu’on évite d’avoir un enfant qui porte la méme altération génétique ? Certaines
personnes s’indignent et expliquent que si leurs parents avaient pu faire un DPL ils ne seraient
pas en vie. Or, ils aiment leur vie et se considérent comme utiles a leur famille et a la société.
Staton et al. rapportent ces paroles d’une personne interrogée : « Je me fais beaucoup de souci
sur le fait de transmettre le BRCAT ; toutefois, je ne regrette pas d’étre en vie, et donc je me
sens quelque peu mal a I’aise avec I’idée de sélectionner des embryons pour exclure ceux qui

portent le BRCA1 » (Staton et al., 2008, p.184).

15 Voir la note 6 ci-dessus.
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Globalement, deux positions sont défendues par les personnes interrogées. Certaines pensent
que la sélection des embryons ou des feetus implique un jugement sur la vie qui vaut la peine
d’étre vécue. D’autres pensent qu’il faut éviter la maladie, qui serait une mauvaise chose pour
I’enfant a venir. Ces deux positions se distinguent selon que les personnes associent ou non le
fait d’étre malade a la valeur de la vie d’un individu. Dans le premier cas, les personnes
présupposent que la maladie peut influencer la valeur morale de la vie d’un individu, tandis
que dans le second cas, les deux dimensions de la vie humaine ne sont pas mises sur le méme
plan. Toute la difficulté¢ est, on le voit, de savoir comment mettre en relation dans les
raisonnements qui portent sur les choix reproductifs, ces deux dimensions de la vie humaine.
Les enquétes indiquent également que les positions qui concernent ’acceptabilité morale des
diagnostics prénataux sont souvent liées aux conceptions de ce que les parents doivent a leurs
enfants et aux autres membres de leur famille. Certains auteurs relévent que les décisions de
réaliser ou non un test génétique, en amont des décisions procréatives, sont souvent liées a un
souci relatif aux autres membres de leur famille (par exemple Puy-Pernias, 2005). Ce lien est
mis en évidence par des études qui ne concernent pas directement les choix reproductifs, mais
le droit moral de ne pas connaitre une information génétique. La possibilit¢ de réaliser des
tests génétiques présymptomatiques pour la maladie de Huntington a en effet placé les
personnes a risque dans une situation délicate ; ont-elles un devoir moral, vis-a-vis d’elles-
mémes, mais aussi de leurs apparentés, de connaitre leur statut génétique ?

En Australie, Taylor a réalisé¢ en 2000 une série d’entretiens avec des personnes a risque de
développer et de transmettre la maladie de Huntington'®, qui se demandaient si elles allaient
réaliser le test génétique. Or, d’apres cette étude, I’information génétique n’est pas percue
comme une information simplement médicale : elle a une portée trés large, car elle influence
des choix ayant des conséquences sur les autres membres de la famille ainsi que des choix qui
concernent la reproduction. Taylor ajoute que la dimension éthique des raisonnements
apparait principalement lorsque I’influence de I’information génétique sur les liens familiaux
est prise en compte. Premi¢rement, les personnes interrogées décrivent des conflits moraux ou
un souci éthique relatif aux responsabilités qu’ils estiment avoir par rapport a leurs enfants :
«... 1l est bon de connaitre son statut de porteur ... pour ses enfants ... vous ne les privez pas
d’une information qu’ils devraient avoir » (Taylor, 2000, p.141)!". Une autre personne
interrogée pense que ses choix reproductifs sont, du fait méme de ’existence du test

génétique, soumis a un impératif moral : il se sentirait coupable d’avoir des enfants sans

16 Voir la note 3 ci-dessus.
17 La personne fait référence aux choix reproductifs que pourraient faire ses propres enfants.

12



savoir s’il est porteur de 1’altération génétique associée a la maladie de Huntington, alors
méme que le test est disponible. Deuxiémement, 1’information génétique doit pouvoir étre
supportée par les autres membres de la famille. Par exemple, Anne, agée de vingt ans,
explique : «... mes parents seront ainsi préparés ... I’enfant le plus jeune va mieux
comprendre ... nous pouvons faire face a ce probléme » (Taylor, 2000, p.144). Une femme
plus agée qui prend en charge son conjoint malade explique qu’elle ne réalisera pas le test
génétique parce qu’elle pense que celui-ci ne supporterait pas d’apprendre qu’elle porte la
mutation génétique.

Dans le contexte des choix reproductifs, on retrouve ce questionnement éthique sous la forme
de quatre nouveaux devoirs. Tout d’abord, d’aprés le personnel médical interrogé par Zeiler
(2007) en Italie, en Angleterre et en Suéde, ou par Williams et al. (2007) en Angleterre, pour
certains parents, le DPI n’est pas une option, mais une obligation morale. Ils pensent qu’en ne
recourant pas a cette technique, ils enlévent quelque chose a leur enfant : « tout simplement
parce que ces techniques existent, bien des couples pensent qu’ils doivent s’en servir, qu’ils
privent leurs futurs enfants de quelque chose s’ils n’y ont pas recours » (Zeiler, 2007, p.169).
Ainsi, la simple existence du DPI fait naitre un devoir moral, qui consiste a « tout faire »,
d’aller jusqu’au bout, d’utiliser toutes les techniques possibles pour I’enfant a venir. Ne pas
avoir recours a ces techniques serait une faute morale, puisque les parents estiment ne pas
donner toutes ses chances au futur enfant. Nous ne connaissons pas cependant le point de vue
des couples concernés sur ce probleme ; il est possible que cette position ne soit que
I’expression d’une inqui¢tude du personnel médical.

Deuxi¢mement, les décisions sont prises par les futurs parents en fonction de I’impact de la
venue d’un enfant malade (ou a risque) sur la vie de I’ensemble de la famille. La HGC (2006)
rapporte ainsi que « les décisions sont souvent liées a la maniere dont la famille apprécie sa
capacité a s’occuper convenablement d’un enfant avec de tels problémes, I’impact que cela
aurait sur les autres enfants ou sur les carrieres » (HGC, 2006, p.3). La question des choix
reproductifs n’est donc pas liée seulement a des considérations qui concernent la gravité de la
maladie appréciée en des termes médicaux mais aussi a un souci de 1’équilibre et du bien-&tre
global de la famille.

Troisiémement, le rapport de 1’Agence de biomédecine et I’INCa, en se référant 8 Menon et
al. (2007), note que « des enquétes récentes menées aupres des patients susceptibles de
transmettre une maladie héréditaire a leur descendance indiquent que la décision de faire un
diagnostic prénatal pour une maladie présente dans sa propre famille ne va pas de soi, car ces

actes signent une forme de rupture avec le passé familial » (Agence de Biomédecine et INCa,
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2008, p. 36). Le fait d’envisager le recours a ce procédé serait une maniere d’interrompre ou
de modifier un lien entre les générations défini par la maladie ou le risque de maladie. Taswell
et al. (1999) décrivent trés bien la manicre dont la connaissance du statut génétique de chacun
des membres d’une fratrie, en créant des distinctions entre les porteurs et les non porteurs,
modifie les roles que les fréres et sceurs ont les uns par rapport aux autres et appelle une
redéfinition de la place de chacun dans la famille. L’auteur explique que des sentiments de
culpabilité peuvent apparaitre a cette occasion, révélant une modification dans I’équilibre des
liens familiaux. Or, c’est précisément dans la manic¢re dont les régles des échanges, les
attentes réciproques, les dettes et les mérites sont reconnus et établis entre les apparentés que
se joue la dimension éthique des liens familiaux, c’est-a-dire ce qu’on attend des uns et des
autres et ce qu’on leur doit. La maladie génétique ou I’information sur un risque de maladie
génétique vient nécessairement perturber tout équilibre préexistant des relations familiales.

Enfin, ’'une des raisons souvent invoquées pour lesquelles les porteurs d’une altération de
BRCA1/2 envisagent de recourir a un DPI, est le fait de soulager leurs enfants d’expériences
difficiles a vivre ou de décisions difficiles a prendre. Une personne témoigne ainsi : « Si je
commencais ma famille aujourd’hui, et pouvais avoir recours a un DPI pour éviter de
transmettre la mutation BRCA a mes enfants, je choisirai le recours au DPI parce que je ne
voudrais pas voir mes enfants subir tout ce que j’ai vu subir aux membres de ma famille ou
les obliger a prendre les décisions que j’ai di prendre » (HFEA, 2006, p.13). 1l reste
cependant a identifier plus précisément ce qu’il s’agit d’éviter, ainsi que les décisions qui sont
a prendre. On peut faire I’hypothése que cette personne se référe aux traitements associés aux
cancers ainsi qu’aux décisions difficiles a prendre concernant des mesures de préventions
telles que la mastectomie et I’ovariectomie. Mais on peut se demander si ce qui est subi et si
les décisions a prendre ne portent pas, plus largement, sur des choix de vie concernant par

exemple la profession ou le fait d’avoir ou non, et a quel moment, des enfants.

La question de I’acceptabilité du recours au DPN ou au DPI est donc liée, selon les personnes
concernées, a une ¢valuation de la gravité de la maladie qui replace les critéres médicaux du
risque de maladie, de 1’age d’apparition des symptomes et du caractére curable de la
pathologie dans un contexte plus général. Cette mise en contexte prend tout particulierement
en compte la dimension familiale de la vie des individus. Mais ce n’est pas tout: cette
question est également liée a des raisonnements moraux qui concernent la nature et la qualité

des relations entre apparentés et tout particulierement entre parents et enfants. La question
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reste ouverte cependant de savoir si un lien existe, et lequel, entre 1’appréciation d’une

maladie comme « grave » et la dimension éthique des liens familiaux.

3) La gravité de 1a maladie comme traduction d’une expérience personnelle et familiale

Depuis janvier 2009, nous menons des entretiens exploratoires aupreés de personnes qui se
savent porteuses de prédispositions génétiques, et, le cas échéant, auprés de leurs conjoints,
pour mieux comprendre la maniére dont ils raisonnent lorsqu’ils se posent des questions
concernant la procréation. Quatre personnes se savaient porteuses d’une altération d’un géne
BRCAT ou BRCA2 corrélée aux cancers du sein et des ovaires et cinq se savaient porteuses
d’une altération du géne RB, corrélée au rétinoblastome.

Faisant écho aux résultats d’enquétes menées dans d’autres pays sur le recours au DPI, toutes
les personnes interrogées estiment que, méme si elles n’y auraient pas nécessairement recours
personnellement, le DPI est un moyen légitime d’éviter de transmettre une maladie a leur
enfant et qu’il est méme préférable au DPN, dans la mesure ou il évite I'IMG. Elles
considerent qu’il s’agit a chaque fois d’une décision prise en contexte : la décision de recourir
ou non a cette technique peut étre différente au cours du temps, et doit étre reprise a chaque
nouveau projet parental. Enfin, ces personnes sont surtout soucieuses du fait que les couples
qui souhaiteraient y avoir acces en soient empéchés par une législation trop stricte.

Comme la décision de recourir ou non au DPI dépend d’un contexte particulier, il est
nécessaire de se demander quelles en sont les caractéristiques. Cette décision dépend tout
d’abord du fait de connaitre son statut de porteur d’'une mutation et de savoir que celle-ci est
héréditaire. Elle suppose également une évaluation de la gravité de la maladie telle qu’elle a
été¢ expérimentée personnellement et/ou dans sa propre famille. Nous nous proposons
d’apporter quelques éclaircissements, a partir des données recueillies dans notre enquéte en
cours, sur la manic¢re dont les porteurs ainsi que leurs conjoints évaluent la gravité¢ de la
maladie, et d’identifier la manic¢re dont ces éléments concourent a la prise de décision de

recourir ou non au DPI',

Pour évaluer la gravité de la maladie a laquelle elles sont confrontées, les personnes

interrogées comparent leur cas a des maladies reconnues comme gravement invalidantes (la

18 Le recours au DPI pour les cas de HBOC n’est pas autorisé en France. Sachant qu’une petite fille est née au
Royaume-Uni en janvier dernier suite a un tel DPI les personnes interrogées ont été amenées a réfléchir a ce cas
pendant les entretiens.
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trisomie 21 par exemple) ou létales dans les premiers mois de la vie, et se référent a leur
expérience personnelle ou familiale.

Le plus souvent, les personnes qui ont été malades ont tendance a évaluer la gravité¢ de la
maladie en prenant leur propre cas pour référence. Et quand un membre du couple a été
malade, on remarque pour ce qui concerne le rétinoblastome que les deux futurs parents
pensent spontanément que leur enfant aura au pire la méme forme de maladie que le parent
atteint. Mme B explique : « Il aura la méme chose que moi, et puis je lui montrerai comment
on grandit avec et puis point, quoi ». En particulier, si le parent porteur a perdu un ceil, le
couple ne pense pas que ’enfant puisse avoir des tumeurs aux deux yeux. Mr C, qui a été
atteint lui-méme d’un rétinoblastome unilatéral dans 1’enfance, a une fille, née avec plusieurs
tumeurs dans les deux yeux. Pour ce premier enfant, le couple avait décidé de ne pas recourir
au DPN ou au DPI. Mais Mr C explique qu’il ne pensait pas que la maladie puisse étre aussi
grave dés la naissance : « on n’était pas conscient des autres cas », ¢’est-a-dire d’une atteinte
bilatérale. Sa compagne raconte quant a elle que, pour leur premier enfant, elle pensait
connaitre cette maladie : « j'ai eu tendance a minimiser (...), @ me dire : « je sais ce que c'est.
Peut-€tre qu’elle sera comme son papa ; eh ben c'est pas grave... puisque tout va bien... pour
lui ! ». Et 1a, on s'est rendu compte ». Ils expliquent qu’ils voient maintenant a I’hopital des
enfants qui sont plus légérement atteints, et qu’ils commencent seulement a avoir une
représentation assez juste de la maladie.

Les personnes qui portent une altération d’un geéne associée a un risque accru de
rétinoblastome ou de HBOC mais qui n’ont pas elles-mémes €té malade évaluent la gravité de
la maladie en fonction d’une personne qui sert de modéle de référence familial. Ainsi, Mr A
était « proche » d’une cousine décédée vers 30 ans des suites d’un rétinoblastome pris en
charge tardivement ; le rétinoblastome évoquait pour lui la maladie de cette cousine. Il
explique qu’il avait une « image trés dure » du rétinoblastome, un « prisme déformant » en
raison de I’expérience de sa cousine. Mais I’épouse de Mr A lui a fait remarquer que son
grand-pére, énucléé, avait eu une vie tout a fait normale, était mort & un age avancé apres
s’étre épanoui dans sa vie professionnelle et familiale. Mr A explique que son épouse a
contribu¢ a ce qu’il se forge une autre image, moins dure, de la maladie et 1’a convaincu
d’envisager la possibilité d’avoir un enfant. Dans les deux cas, la perception de la sévérité de
la maladie par la personne porteuse et son conjoint s’est modifiée avec le temps, ce qui
contribue a expliquer pourquoi un méme couple peut prendre des décisions procréatives

différentes pour la méme maladie.
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Les criteres médicaux permettant de définir la gravité de la maladie sont souvent évoqués par
les personnes interrogées. Cependant, elles les remettent en contexte, ce qui contribue a en
modifier le sens et la portée. Les personnes interrogées raisonnent en effet en considérant non
pas un risque général associ¢ au gene « du rétinoblastome » ou « du cancer du sein et des
ovaires », mais en prenant en compte « leur » risque. Dans le cas du rétinoblastome, elles
connaissent souvent la pénétrance de «leur mutation ». Mr A, porteur d’une altération
faiblement pénétrante de RB et pere de deux enfants qu’il a eu sans recourir au diagnostic
prénatal, explique ainsi qu’il a regu I’information génétique en deux temps. D’abord, lorsqu’il
a fait le test génétique, le médecin lui a dit : « vous avez la mutation ». Il raconte : «on a
quasiment fait une croix sur le projet d’avoir un enfant parce qu’on n’avait pas 1’information
du taux de pénétration qui était tres faible ». Parlant en effet de la décision d’avoir des enfants
sans recourir au diagnostic prénatal, il explique : « moi, si on m’avait dit que le risque ¢était de
80-90% qu’il [mon enfant] développe la maladie, c’est clair qu’on y aurait pas été ». Il
apprend plus tard qu’il n’est pas porteur d’une « mutation » fortement pénétrante mais d’une
« altération » faiblement pénétrante et décide alors d’avoir des enfants sans recourir aux
techniques de diagnostic prénatal.

Le risque de maladie est également évalué¢ en fonction du nombre de personnes qui sont
malades ou ont été malades dans la famille. Mme H est bien consciente que pour chaque
nouvelle grossesse le risque de transmettre une version altérée de BRCA1 ou BRCA?2 est de
50%. Elle sait bien aussi qu’on ne peut rien prédire d’autre pour chaque nouvelle grossesse,
dans la mesure ou les dés sont «relancés » a chaque fois. Le fait qu’il y ait deux ou cinq
personnes atteintes dans la famille ne change rien a cette loterie. Mais elle pense que le
nombre de cas dans la famille fait naitre une représentation du risque, qui apparait comme
plus ou moins élevé : « J'ai l'impression que plus il y a de cas, plus I'impact est important et
que plus on se pose de questions (...). Je pense qu'on (...) doit se dire : « Bon, il y a deux cas,
mais a cOté de ¢a, il y en a plein d’autres qui l'ont pas. » Parce que s’il y a cing, six cas, on se
dit: « Mince ! Ca commence a faire beaucoup, quoi ! » Et donc je pense qu'a un certain
moment on va (...) se dire que, finalement, c'est pas si rare que ¢a, quoi ! En tout cas, pour
cette famille-1a (...) je pense qu'il y a peut-&tre cette pensée — qui est (...) certainement une
illusion, puisqu'on ne peut pas prédire ! ». Selon Mme H, le choix du recours a un DPI est
alors justifié pour rassurer les parents qui pensent (méme si c’est une illusion) que leur risque
de transmettre la maladie est trés élevé en raison du nombre de personnes atteintes dans leur

famille. De maniére plus générale, le risque subjectif n’est pas immédiatement disqualifié
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dans I’évaluation de la gravité de la maladie, mais il s’ajoute au calcul de risque objectif,
évalué par les médecins.

Dans le cas d'un HBOC, les personnes interrogées sont amenées a apprécier autrement le
critere de [’age dit « tardif » d’apparition de la maladie. La maladie est considérée comme
grave par ces personnes parce que, dans ce type de cancers, les tumeurs apparaissent de plus
en plus tot a chaque génération. « Si j’avais une fille, elle le [le cancer] déclarerait encore plus
tot » s’inquicte Mme 1. Pour cette raison, Mme I se sentirait donc encore plus en faute de
transmettre ce gene.

La gravité¢ de la maladie est également évaluée en fonction des traitements proposés, mais
I’existence de ces traitements n’est pas un critére suffisant. Mr et Mme C expliquent que leur
fille a commencé sa premiére chimiothérapie a sept jours, I’a poursuivie pendant six mois puis
a fait quelques rechutes. « C’¢était dur » nous dit son pere, de voir un enfant si petit avec un
cathéter. Sa femme raconte qu’elle ne pourrait pas revivre cette expérience parce que les
traitements sont trés lourds, et ajoute un €lément important : cette maladie est grave parce
qu’on ne peut étre certain de 1’issue des traitements. Sa fille va bien maintenant, mais elle ne
souhaite pas reprendre le risque d’avoir un enfant qui pourrait perdre les deux yeux. Certes,
on peut traiter cette maladie, mais c’est une épreuve pour ’enfant et pour une jeune maman
qui doit faire face a la lourdeur des traitements tout en n’ayant aucune certitude quant a leur

issue. Pour leur second enfant, ce couple a donc déposé une demande de DPL

Enfin, la gravit¢ de la maladie est mesurée a I’aune de la possibilité de mener une « vie
normale » : la possibilité de faire des études, d’avoir un travail, de fonder une famille, et de se
déplacer en voiture pour le rétinoblastome. Cependant, cette normalité n’a pas de sens si on
exclut les apparentés ; les personnes interrogées considerent en effet les implications de la
maladie sur la vie familiale. Mme B, qui a eu un rétinoblastome, raconte que son frére,
porteur non malade, a encore plus mal vécu la maladie qu’elle : il était son ainé de quatre ans
et est « resté seul » pendant que sa sceur allait & ’hopital. Dans le contexte HBOC, Mme G
explique que sa fille de deux ans et demi 1’a vue perdre ses cheveux et qu’elle a vu sa
perruque. Cette expérience de la maladie a été difficile a vivre pour tous. En tant qu’épouse et
maman, elle se fait d’ailleurs du souci pour la vie de couple et de mére de sa fille. Elle
relativise les mesures de surveillance proposées aux jeunes femmes porteuses d’une altération
de BRCA1/2 et explique : « Quand on vous annonce ¢a a 18 ans ! (...) Avant que je sache
pour moi, il [le radiologue] m'avait dit : « Vous savez, les familles ou y a c¢a, c'est un lourd

suivi. C'est tres lourd ; c'est IRM tous les six mois ! » Il m'avait fait un peu peur, quoi ! [Elle
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rit] Alors je me dis : « Quel impact ¢a peut avoir sur une personne de se faire faire des IRM...
tous les six mois ? (...) Et puis méme, cette jeune fille, elle va rencontrer un homme, elle va
rencontrer un mari, elle va lui dire quoi ? Elle va lui dire : «J'ai une anomalie génétique » ?
[Elle rit] [Silence] Les descendants risquent... ». Elle raconte qu’elle est allée chercher le
résultat du test génétique « les mains dans les poches » et que I’annonce a été un choc : elle a
pensé a sa fille, a sa sceur et aux filles de sa sceur et aux implications de cette maladie pour ce
qu’elle considére étre une vie de femme épanouie.

Les personnes qui réfléchissent aux différentes options reproductives qui leur sont offertes,
prennent en comptent non seulement le bien-étre de 1’enfant a venir, mais aussi celui de leur
conjoint. En effet, celui-ci est ou sera confront¢ a la maladie, ce qui n’est pas sans
conséquence pour sa vie personnelle. Ainsi Mme B, qui a eu un rétinoblastome, pense que la
maladie n’est pas suffisamment grave pour justifier un recours au DPI, mais elle admet aussi
qu’il sera difficile pour son conjoint de supporter d’aller faire surveiller I’enfant a I’hopital
tous les mois ; elle envisagerait éventuellement un recours au DPI pour lui. Mr C explique que
sa femme ne supporterait pas de revivre les longs mois durant lesquels leur petite fille a été
traitée par chimiothérapie. Il voudrait avoir & nouveau un enfant sans faire de test génétique
prénatal mais il sait que sa femme a peur d’avoir un second enfant malade. Pour lui, il s’agit
alors de protéger sa femme « en premier lieu » et il explique que s’il se résout a recourir au
DPI, ce sera par amour pour sa femme mais non en raison de la sévérité de la maladie
envisagée d’un point de vue médical. On voit donc que les membres de la famille négocient
une solution qui réponde aux capacités de chacun face a la maladie, et qui respecte leurs

conceptions de ce qu’est €tre un bon conjoint, un bon parent, une famille.

Les choix s’effectuent alors dans un contexte ou le recours au DPI apparait comme une
disposition technique permettant de réaliser le désir d’enfant au mieux pour les deux
conjoints. Des considérations sur ce qu’on a le droit de transmettre a ses enfants interviennent
et expliquent pourquoi, alors que les personnes porteuses sont confiantes dans les mesures de
prévention ou de traitement, elles estiment que le recours au DPI pour le rétinoblastome ou le
HBOC serait moralement justifié. Ainsi Monsieur A se demande, a propos d’un enfant qui
serait a risque pour le rétinoblastome : « est-ce qu’on lui prépare une vie, entre guillemets,
est-ce qu’on a le droit de, de décider qu’on se lance ? (...) est-ce que ¢a sert a quelque chose
de faire un enfant si ¢’est pour avoir 90% qu’il développe (...) un cancer ? C’est pas non plus

Iaider (...) ».
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Mais peut-étre méme plus qu’'une maladie grave, les parents ne souhaitent pas transmettre a
leurs enfants les problemes associés a cette maladie. Monsieur D est porteur d’une altération
du géne RB mais n’a jamais été lui-méme malade. Ce statut de porteur, avec toutes ses
conséquences, lui est tellement douloureux et culpabilisant qu’il ne veut méme pas avoir un
enfant qui serait simplement porteur. Il sait bien qu’on peut vivre normalement avec la
maladie, mais il ne veut pas transmettre a ses enfants les dilemmes concernant la procréation
qu’il vit actuellement. Mme G quant a elle ne veut pas transmettre a ses filles une situation
culpabilisante a 1’égard de leurs époux. Elle hésite en effet beaucoup a mettre en route une
nouvelle grossesse parce qu’elle pense que cela mettrait sa vie en danger. Dans la mesure ou
son mari désire avoir un autre enfant, elle se sent défaillante par rapport a ce désir ; or, elle
imagine que ses filles, a leur tour, se sentiront défaillantes a 1’égard de leurs époux en raison
de leur risque accru de développer des cancers du sein et des ovaires. C’est ainsi autre chose
qu’une situation médicale qui est potentiellement transmise aux enfants : ¢’est un ensemble de
problémes familiaux.

Quant a Monsieur E, il distingue les problémes associés a deux situations différentes, celle de
porteur et celle de parent. Atteint lui-méme d’un rétinoblastome dans I’enfance, il a eu un
premier enfant sans savoir qu’il était porteur d’une altération du géne RB. Cet enfant a été
malade. Or, il justifie son choix de recourir au DPI pour un second enfant non pas tant parce
que son premier enfant a souffert de cette maladie mais surtout a cause de /’expérience qu’il a
vécu en tant que parent d’un enfant atteint : « je sais que ma fille va se retrouver dans le cas
ou nous on est 13, en tant que parent, et pas en tant que porteur. C’est-a-dire que tous les mois,
quand on I’emmene au fond d’ceil, c’est le stress, I’angoisse. On ne sait jamais, on peut arriver
un matin et pas repartir parce qu’il faut lui faire une chimio en urgence, parce qu’il y a une
tumeur qui s’est redéclarée ou quelque chose comme ca, etc. (...) Parce que la maladie (...) je
dirai pas que c’est pas une maladie grave parce que si, c’en est une malgré tout; mais
aujourd’hui, grace a tous les médecins qu’on a ici, c’est une maladie qu’on arrive a combattre.
Mais le probléme, c’est aprés quand on devient parent. Parce que je comprends maintenant ce

que mes parents ont enduré quand j’étais petit, et ¢’est pas évident ».

Le sentiment de ne pas avoir le droit de transmettre a ses enfants ni la rude épreuve de la
maladie, ni les dilemmes personnels et sociaux qui lui sont afférents, peut entrainer un
questionnement concernant la valeur de la vie (1a leur, celle du parent et des éventuels fréres
et sceurs atteints). Mme B « revendique » le fait qu’elle puisse vivre normalement. Elle a

accompli un travail important pour accepter la 1ésion consécutive a sa maladie ; elle supporte
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mal ’idée d’éviter d’avoir un enfant porteur. Monsieur C qui a déja eu un enfant sans recourir
au DPI et envisage de recourir au DPI pour le second, se sent coupable : ni lui, ni sa mere, ni
sa seeur, ni sa petite fille n’auraient existé si des DPI avaient été pratiqués. « Non, mais ¢a me
géne vraiment ! Ca me géne vraiment de voir que certaines pathologies aménent a des
jugements qui sont aussi définitifs... alors que ce n'est pas vrai! Je suis désolé. » Dans ce
conflit entre la vie qu’ils doivent a leurs ascendants et le souci de transmettre une « bonne
vie » a leur enfant, ces personnes mettent en danger un sentiment, acquis parfois de haute

lutte, d’appartenir a une lignée ou I’on peut vivre une vie personnelle et familiale normale.

La gravit¢ d’une maladie génétique apparait donc comme 1’une des justifications les mieux
partagées par toutes les personnes concernées (médecins, personnes porteuses d’une altération
génétique, et leurs familles) pour déterminer si le recours au DPN ou au DPI est moralement
acceptable. Toutefois, la manieére d’apprécier cette gravité varie selon les personnes, selon
leur rapport a la maladie, et selon 1’évolution du contexte médical et familial. Or, I’opposition
habituelle entre critéres objectifs et subjectifs ne parait pas la mieux adaptée pour cerner ces
différents modes d’appréciation. En effet, les médecins comme les malades et leurs familles
font référence aux criteres médicaux dits objectifs (risque de devenir malade, age d’apparition
de la maladie, existence ou non de méthodes de traitements et de prévention). Ce qui distingue
la démarche des personnes porteuses et leurs familles est la traduction de ces critéres en
termes d’impact sur la vie personnelle et familiale de tous les jours.

Cette notion de gravité n’est pas la simple expression d’une position subjective : elle est aussi
une tentative de caractérisation objective d’une situation, car elle cherche a traduire les
criteres médicaux en faits directement observables que 1’on peut évaluer : étre contraint de
faire une surveillance réguliere préventive qui ne sera pas toujours efficace, subir des
traitements préventifs mutilants, s’occuper d’un enfant a risque ou malade, faire des choix
procréatifs différents de ceux faits par ses parents, etc. Le jugement sur la gravité de ces faits
peut toujours faire 1’objet de désaccord, que la perspective soit médicale ou celle de
I’équilibre de la vie familiale, car le jugement met en concurrence des conceptions morales
différentes de ce qu’est une vie familiale normale, des sentiments divergents de ce que 1’on
doit a ses apparentés. C’est la raison pour laquelle il y a toujours, pour ainsi dire, une
coproduction de la notion de gravité de la maladie par toute la famille : elle résulte d’une
estimation la plus juste possible de ce que chaque membre est en droit d’attendre des autres et

de ce qui est jugé supportable par tous pour faire face aux difficultés de la maladie.
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