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LA DIVULGATION INTRAFAMILIALE DE
LINFORMATION GENETIQUE RELATIVE AU
RISQUE DE DEVELOPPER UN CANCER DU
SEIN HEREDITAIRE : UN CADRE
COMMUNICATIONNEL?

Lee Black’, Gord Glendon®, Denise Avard*

Présentement, il y a peu d’encadrement pour les professionnels de la santé en
ce qui concerne la communication intra-familiale du risque génétique de
développer un cancer du sein héréditaire di a une mutation des genes BRCA 1
ou 2. Plusieurs lois nationales traitent de gquestions semblables, mais
pratiquement aucune n’aborde la communication intra-familiale d’'une maniére
significative. Des organisations non-gouvernementales ont soulevé ou abordé la
question a divers degrés, sans qu’il n’y ait de réelle harmonisation. L’élaboration
des questions fondamentales demeure rudimentaire. En particulier, a savoir : (i)
« qui est la famille », (ii) « qu’est-ce que I'information génétique », (iii) « comment
peut-on caractériser [I'obligation ou la responsabilit¢ de communiquer
I'information génétique ». Pour que l'information sur le risque génétique soit
percue comme étant pertinente a plus qu’un simple individu, des encadrements
devront étre élaborés, qui permettront aux professionnels et aux patients de
transmettre cette information a ceux qui en ont besoin.
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Le probléme est fort simple : les professionnels
de la santé ne disposent que de trés peu de
directives quand vient le temps de divulguer
aupres de la famille I'information sur le risque
génétique de cancer du sein induit par une
mutation des genes BRCA 1 et 2. Les lois
nationales présentent quelques pieces de ce
casse-téte, mais pratiquement aucune ne traite
directement de divulgation intrafamiliale. Les
organismes nationaux et internationaux ont jeté
un peu plus de lumiére sur le sujet, sans
toutefois offrir davantage que quelques brefs
conseils. Le présent systeme de divulgation
repose essentiellement sur le professionnel de
la santé qui se voit confier la tache d’expliquer a
une patiente les résultats des tests génétiques
ou lévaluation des risques génétiques. Bien
souvent, ce systeme ne suffit pas a répondre
aux besoins des patientes et de leur famille. De
plus, l'accessibilité toujours croissante des
données génétiques ne fera qu’exacerber les
absence de cadre

effets de cette

communicationnel.

N

Le présent article vise a examiner quelques
guestions de fond inhérentes a la divulgation
intrafamiliale portant sur les risques génétiques.
Premiérement, qui est la famille? Si les patientes
sont censées divulguer [information, a qui
doivent-elles la donner? Deuxiéemement, quelle
information les patientes sont-elles censées
fournir? Malgré I'importance de ces questions, il
y a étonnamment peu de consensus quant aux

réponses a y apporter. Que disent les cadres

normatifs a ce propos?
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Si nous cherchons une réponse légale, elle se
trouvera généralement au niveau national.

Malheureusement, aucun pays n’a défini

légalement les termes «famille» et

« information génétique » dans le contexte de la
existe toutefois

divulgation intrafamiliale. I

plusieurs exemples de piéces Iégislatives
portant sur des sujets de nature similaire et qui
peuvent apporter un certain éclairage a la
divulgation interfamiliale d’information sur le
risque génétique. Outre l'appareil Iégislatif, les
organismes nationaux et internationaux ont
aussi traité de ces questions. Des pays dont les
Etats-Unis et

'Australie ont, au cours des

derniéres années, cherché a donner une
définition Iégale de ces termes.
1. FAMILLE ET INFORMATION
GENETIQUE

(i) Dispositions Iégislatives
Etats-Unis
Aux Etats-Unis, la Genetic Information
Nondiscrimination Act récemment adoptée

interdit I'utilisation de I'information génétique par
une tierce partie dans les processus de décision
en matiére d’embauche ou d’assurance-maladie.
Pour les familles, la loi protége linformation
génétiqgue de la parentéle jusqu'au 4° degré,
inclusivement'. Les conjoints mariés et les
enfants adoptés sont également inclus, mais
c'est la la limite des relations non biologiques

comprises dans la définition®.
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Cette méme loi donne une définition assez
globale de [linformation génétique qui inclut
linformation touchant les tests génétiques d’un
patient, les tests génétiques des membres de la
famille et les « manifestations de maladies ou de
troubles de santé chez les membres d'une

famille »°.

Australie

L’'Australie a adopté une série de directives
touchant la divulgation par le médecin de
linformation génétique aupres des membres de
la famille®. Dans ces directives, le « parent
génétique » est défini de fagon plus restrictive
gue le « membre de la famille » évoqué par la loi
américaine : seuls les apparentés jusquau 3°
degré peuvent étre informés, et les relations
légales, a savoir, conjoints et enfants adoptés,
ne sont pas incluses. Quoi qu’il en soit, cette loi
reconnait que ces apparentés peuvent — et elle
les encourage a le faire — informer d’autres
membres de la famille, provoquant, de ce fait,
une divulgation de linformation auprés d’un
auditoire plus large que les trois premiers degrés
de parenté, et allégeant d’autant le fardeau des

patients en cette matiere.

Inversement, les termes de ces directives

définissant  linformation  génétique  sont
probablement plus généraux que ceux de la loi
états-unienne :  « l'information génétique est
obtenue a partir d’'une variété de sources (ex :
test

examens cliniques, ADN et analyses

chromosomiques, dépistage néonatal,
antécédents familiaux) et peut confirmer un état
pathologique cliniguement observable ou prédire

les probabilités pour un individu de développer
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une maladie ou d’étre porteur d’'une mutation
génétique causant une maladie »°. Cependant, il
faut noter que ceci n’est pas une « définition »,
mais plutbt «une mise en contexte pour

déterminer si [l'utilisation de [linformation
génétique réclame ou non un traitement différent

ou une protection particuliére ».

Canada

Au Canada, tant au niveau fédéral que
provincial, il n’y a pas de loi définissant la famille
ou linformation génétique qui soit en lien direct
avec la divulgation intrafamiliale. Plusieurs
régimes de loi en matiére de droits de la famille
définissent ce qu'est la famille, mais ces
définitions varient en fonction des contextes
propres a chaque loi. Par exemple, la Loi sur le
divorce, de compétence fédérale, donne une
définition trés large des enfants issus du
mariage, incluant les enfants pour qui un ou les
deux conjoints tiennent lieu de parents
substituts®. Les régles d’application de la Loi sur
Iimmigration et la protection des réfugiés,
définissent la famille comme incluant le conjoint
légal ou le conjoint de fait et les enfants a
charge’. La législation provinciale ne précise
pas davantage cette notion: « enfant »,
« conjoint » et « parent » ont été définis dans le
cadre de nombreuses lois portant sur I'enfance
et la famille, mais ces lois restent souvent

muettes quant a qui dautre pourrait étre

considéré comme membre de la famille®.

Les lois canadiennes sont encore moins
généreuses en directives touchant I'information
génétique. De fait, bien que les textes de loi

régissant l'information sanitaire et médicale
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puissent incorporer (implicitement ou

explicitement) cette notion d’information
génétique’, le terme n’est pas défini de fagon

spécifique dans les lois actuelles.

Normes internationales, régionales et
nationales

Nous pouvons examiner les sources non
gouvernementales afin d’'y découvrir comment
« information

les notions de « famille» et

génétique » peuvent étre utilisées dans le
contexte de la divulgation intrafamiliale. Bon
nombre d’organisations ont ftraité de cette
guestion, mais a linstar des gouvernements,

sans beaucoup d’harmonisation.

D’une part, la Commission européenne a adopté

une définition restrictive de la famille en
reconnaissant que le dépistage génétique est
important pour les apparentés par le sang,
comme les descendants directs'®. D’autre part,
tant le Comité consultatif national d’éthique de
France, que le German Society of Human
Genetics ont adopté une interprétation plus large
de la notion de famille afin d’y inclure la famille
élargie ainsi que les apparentés par la loi, tels

que les conjoints™.

Plusieurs organisations se sont également
la définition de la notion
'TUNESCO a

adopté une acception trés étroite de I'information

penchées sur

d’'information génétique. Ainsi,

génétique comme « informations relatives aux

caractéristiques héréditaires des individus,

obtenues par l'analyse d'acides nucléiques ou
par d'autres analyses scientifiques ».* D'autres

ont mis de I'avant des définitions plus inclusives.
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Le Conseil de I'Europe déclare qu’en régle
générale, « I'expression ‘données génétiques’ se
référe a toutes les données, quel qu'en soit le
type, qui concernent les caractéres héréditaires
d'un individu ou qui sont en rapport avec de tels
caracteres formant le patrimoine d'un groupe
d'individus apparentés »*. Ce qui,
potentiellement, est plus inclusif qu’aux Etats-

Unis et en Australie.

2. RESPONSABILITE PERSONNELLE

Disposer de définitions pourrait donc contribuer
a établir un cadre communicationnel. Autre
question d’importance, comment faire pour
augmenter le taux de divulgation dans les
familles de [linformation surles risques
génétiques du cancer du sein? En vertu du
présent systéme (bien qu’il soit exagéré de
parler ici de « systéme »), il n'est certes pas
inhabituel que les patientes, a la suite d’'un test
génétique, informent les membres de leur famille
des risques potentiels'®, mais il n'y a pas
d'uniformité des pratiques en ces matiéres et
certaines patientes refusent de partager cette

information.
(i) Réponses législatives

Malgré le nombre d’organisations qui se sont
penchées sur la divulgation intrafamiliale de
cette information génétique, on constate la
quasi-absence de lois nationales ciblant cette
guestion. Seule la France fait exception, aprés
'adoption, en 2004, d’'une loi créant le cadre

normatif de divulgation de cette information aux
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familles™. Cette loi ne crée toutefois pas de
Elle

fournit plutdt aux patients qui ne souhaitent pas

systéme d'obligations et de sanctions.

assumer personnellement cette tache, une
méthode anonyme de divulgation auprés de la
famille des résultats de tests génétiques. La
participation au systéme est volontaire et les
patients ne sont pas pénalisés pour refus de
divulgation. Malheureusement, aucune donnée
ne vient étayer le bon fonctionnement de ce
systéme. De telles données pourraient inciter
d'autres pays a développer des mécanismes
similaires de diffusion de l'information sur les
risques génétiques et, ce faisant, a créer un

réseau international plus homogene.

(i) Normes internationales et

nationales

La majorité des modeéles proposés en matiere
de divulgation intrafamiliale de l'information sur
les risques génétiques provient d’organismes
nationaux et internationaux ayant développé des
expertises sur les questions meédico-éthiques.
Ces documents font consensus sur l'idée que la
responsabilité d’informer les autres membres de
la famille incombe d’abord et avant tout au

patient.

L’American Medical Association considére aussi

que ce fardeau reléve des patients, mais
encourage les médecins a informer ces patients
des risques encourus en ne divulguant pas cette
information génétique a leur famille'®. Quoi qu'il
en soit, il n'y a pas dobligation, explicite ou
implicite, faite aux patients d’effectivement

divulguer l'information, seulement une
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interdiction aux médecins de le faire sans
consentement du patient. L’American Society of
Human Genetics a adopté une position similaire
qui réclame que les patients soient avertis de ce
qu’impliquent pour la famille les résultats des
tests génétiques, sans toutefois les obliger, de
quelque facon que ce soit, a divulguer ces

résultats a la famille’.

Dautres ont poussé plus loin cette

reconnaissance du devoir qu'auraient les
patients de divulguer linformation génétique.
Des groupes en France et en Allemagne
soulignent une obligation morale des patients a
divulguer cette information génétique'®. En
Allemagne, cette obligation inclut la famille et les
conjoints, alors qu’en France, elle englobe tous
ceux a qui cette information serait profitable, soit
un groupe potentiellement plus vaste que la

stricte famille.

La position intermédiaire souligne toute
'importance de cette information pour la famille,
sans pour autant créer d’obligation morale (ou
personnelle) de la divulguer. Pour le Nuffield
Council on Bioethics, la responsabilité premiere
de la divulgation de [linformation reléve du
patient et ce, méme si le médecin peut étre
rares occasions, a

autorisé, en quelques

divulguer cette information sans le
consentement du patientlg. La politique mise de
'avant fait appel au sens du devoir des patients
de facon plus subtile: ainsi, les patients
« agissant de facon responsable, souhaiteront
normalement communiquer toute information
génétique d’'importance aux autres membres de

la famille qui pourraient étre concernés ou
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intéresseés par cette information... »%.

Autrement dit, si vous ne divulguez pas
linformation au sein de la famille, vous étes

irresponsable.

3. DEBAT
Pour qu'un cadre communicationnel soit
fonctionnel, il doit disposer de définitions

cohérentes et homogenes des termes de base,

dont ceux de «famille» et «information

génétiqgue ». Ce qui apparait clairement a
'examen des lois et des normes nationales et
internationales actuellement en vigueur, c’est
'absence d’accord sur la signification de ces
termes. Bien sdr, cela peut étre attribuable, en
partie, au fait que la divulgation intrafamiliale
n’est pas nommément abordée dans les lois. De
plus, plusieurs des directives établissant les
obligations et les droits en matiére de divulgation
intrafamiliale échouent a fournir des définitions
permettant de clarifier ce qui doit étre divulgué et
a qui. Néanmoins, l'usage courant de ces
termes dans les textes de lois et réglements
nous offre au moins une idée de la définition qui
pourrait leur étre donnée. Parce que la
préoccupation centrale n’est pas ici de protéger
linformation contre 'usage que pourrait en faire
une tierce partie, mais bien de la divulguer a
ceux qui pourraient en bénéficier, une définition
des termes «famille» et

plus inclusive

« information génétique » est préférable.

Passant des définitions de base aux

mécanismes de divulgation, la plupart des
déclarations de principes portant sur cette
minimalement, les

guestion  encouragent,
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patients a faire part aux membres de la famille

de Tlinformation relative aux risques (ces
politiques ne se limitent pas au risque de cancer
du sein). C’est essentiel dans la mesure ou, a
guelques exceptions prés, des contraintes

juridiques et éthiques interdisent  aux
professionnels de la santé de communiquer
cette information directement. Il y a bien dix ans
qu'on discute de ces questions, mais il y a
toujours aussi peu de principes directeurs tant
pour les professionnels de la santé que pour les

patients.

Bien qu'on s’attende a ce que les patients

diffusent linformation relative aux risques
génétiques, définir et baliser une obligation a le
faire, dans certains cas limités, n’est pas encore
au programme. La France a |égiféré en ce sens,
mais lefficacité de la mesure est encore
inconnue. Un certain nombre d’organisations et
d'organes directeurs soutiennent que les
patients ont la responsabilité (morale ou autre)
de protéger la santé des membres de leur
famille, au moins lorsqu’il est question de risque
génétique, mais leurs recommandations en ce
sens n‘ont pas été appliquées sur une plus
grande échelle ou d’une fagon telle qu’elles

puissent accroitre leur efficacité.

Toutes ces lois ou directives ont échoué a
expliquer en détail comment la famille devait
étre informée, comment les professionnels de la
santé devaient transmetire linformation aux
patients, et comment les patients devaient
résoudre les conflits intimes ou autres que
suscite cette divulgation. Nous héritons donc

d’'une gamme de normes diverses (mais non
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conflictuelles) et dun vide en matiere de
principes directeurs efficaces traitant en détalil

de la divulgation intrafamiliale.

Un des facteurs risquant de nuire au
développement de ces principes directeurs plus
détaillés est la nature méme de linformation
génétique. Premiérement, sa divulgation, en
absence d’intervention clinique et de soutien
efficaces, peut étre cause d'anxiété chez les
membres de la famille qui la recoivent.
Deuxiemement, la crainte détre Il'objet de
discrimination génétique de la part des
gouvernements, employeurs et compagnies
d’assurance, et de stigmatisation par les amis et
la famille”, peut avoir empéché, sur le plan
national et international, une discussion plus
honnéte sur les avantages qu’l y aurait a
partager cette information plutdt que la
soumettre a la plus stricte confidentialité. De fait,
on sait bien que les antécédents familiaux,
annonciateurs des « risques génétiques », sont
déja vecteurs de discrimination®. Cela n'aide
évidemment pas a apaiser les craintes, méme si
le nombre de lois interdisant toute utilisation
discriminatoire de I'information génétique est en

constante augmentation.

Enfin, toutes les informations génétiques n’ont
pas la méme valeur. Dans cet article, nous
faisons spécifiquement référence a la divulgation
de linformation indiquant la présence d’une
mutation familiale des genes BRCA 1 ou 2. Bien
que les débats se poursuivent quant au risque a
vie induit par ces mutations, des études situent
ce risque dans une fourchette de 56 % a 87 %.

Dans le domaine du cancer du sein héréditaire,

il est d’autres génes qui jouent un réle, mais le
risque qu’ils représentent est soit moins bien
défini, soit de valeur moindre que l'impact des
géenes BRCA 1-2. Décider du meilleur moment
pour divulguer linformation relative au risque
génétique peut, conséquemment, dépendre
largement du contexte de son incidence clinique
relative. Cela aussi, a I'évidence, peut étre une
entrave a [Iétablissement de directives plus

appropriées.

Il est actuellement de plus en plus difficile pour
les patients et les professionnels de la santé de
naviguer au mieux dans la question de la
divulgation intrafamiliale de l'information relative
au risque génétique du cancer du sein — cela
est vrai aussi pour plusieurs autres
pathologiques génétiques. Si, tel qu'on l'a écrit,
«la nature méme de linformation génétique,
tant  individuelle  qu’universelle,  autorise
désormais a la traiter comme étant familiale »**,
il faut développer les structures qui
reconnaissent précisément ce fait et assurent
gue ceux qui ont le plus besoin de cette
information soient effectivement ceux a qui on la
fournit. Et si, comme le suggérait le Nuffield
Council on Bioethics, les patients qui ne
diffusent pas cette information sur le risque
génétique, agissent de facon irresponsable,
alors nous devons leur fournir les outils qui les

aideront a agir différemment.
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