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Liste des sigles et acronymes

AETMIS : Agence d’évaluation des technologies et des modes d’intervention en santé
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MSSS : Ministere de la Santé et des Services sociaux

PQDT : Programme québécois de dépistage prénatal
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Sommaire

Ce rapport retrace le processus qui a mené a I'implantation du Programme québécois de dépistage
prénatal de la trisomie 21, depuis les premiéres évaluations du CETS, en 1999, jusqu’a la
transformation du programme en 2023. Il montre comment, au fil des rapports, des consultations
et des choix ministériels, une méme tension a traversé le débat public : rendre accessible aux
femmes enceintes et aux couples une information médicale de qualité, tout en évitant que cette
offre de dépistage ne devienne, méme indirectement, un message de moindre valeur adressé aux
personnes vivant avec une trisomie 21.

Les documents analysés rappellent que le dépistage et le diagnostic prénatals de la trisomie 21 ne
proposent aucune solution thérapeutique. lls placent plutét les parents devant des décisions
difficiles, souvent prises dans un temps restreint, sous le poids de I'inquiétude, du vocabulaire
médical et du regard social porté sur le handicap. C’est pourquoi I'exigence d’un consentement
libre et éclairé, objectif et non directif, constitue le coeur de ce rapport. Or, malgré les mises en
garde répétées du CETS, de 'AETMIS, du Comité d’experts et du Commissaire a la santé et au bien-
étre, plusieurs lacunes demeurent, notamment en matiére d’information transmise, de conseil
génétique, d'accompagnement des familles et de soutien réel aux personnes concernées.

Ce rapport ne remet pas en cause la souffrance des parents ni la complexité intime des choix qui
leur appartiennent. Il interroge plutot la maniere dont une société choisit d’entourer ces choix.
Lorsqu’un programme public nomme la trisomie 21 comme un risque, lorsqu’il ne présente pas
assez la richesse des vies qui en sont porteuses, lorsqu’il ne garantit pas I'accés a des ressources
humaines et communautaires, il participe malgré lui a une forme de stigmatisation.

Ainsi, au-dela de I'histoire administrative du PQDPT21 et de son évolution vers le PQDP, ce rapport
appelle a une responsabilité collective : faire en sorte que la science, le droit et la santé publique
demeurent au service de la dignité humaine. La véritable liberté ne peut naitre que d’une
information compléte, d’'un accompagnement sensible et du respect de toutes les vies, y compris
celles qui déjouent nos normes, bousculent nos certitudes et nous enseignent une autre maniere
d’habiter le monde.



Introduction

La trisomie 21, aussi appelée « syndrome de Down », se caractérise par la présence d’un
chromosome surnuméraire au niveau de la paire 21. Elle constitue I'anomalie chromosomique
grave la plus fréquente, son incidence étant estimée a 1 cas sur 800 naissances vivantes®. Méme
si sa présentation clinique est variable, la trisomie 21 s’"accompagne toujours d’un certain degré
de retard intellectuel, degré qu’il est cependant impossible de prévoir avant la naissance de
I'enfant.

Au Québec, comme ailleurs dans le monde, un programme est offert aux femmes enceintes et aux
futurs parents afin de leur permettre de procéder au dépistage de la trisomie 21. La sensibilité et
la spécificité des tests? varient toutefois d’'une méthode de dépistage a 'autre, rendant ces tests
plus ou moins fiables. Dans tous les cas, le dépistage permet aux femmes enceintes et aux futurs
parents d’obtenir une estimation de la probabilité que I'enfant a naftre soit atteint de trisomie 21.

En 2010, apres plus d’'une décennie d’évaluations, de consultations et de rapports de comités, le
ministere de la Santé et des Services sociaux (MSSS) a déployé le Programme québécois de
dépistage prénatal de la trisomie 21 (PQDPT21) dans le but de rendre accessible a toutes les
femmes enceintes le dépistage prénatal de la trisomie 21 et d’autres aneuploidies. Or, des enjeux
éthigues concernant notamment la discrimination des personnes atteintes de trisomie 21 et leurs
familles ainsi que la décision, soi-disant libre et éclairée, des femmes enceintes et des couples de
participer au dépistage avaient été soulevés a maintes reprises avant I'implantation du PQDT21.
A ce jour, certains de ces enjeux n‘ont toujours pas été pris en compte, ce qui nous questionne sur
a la volonté du gouvernement du Québec de protéger les personnes vulnérables comme celles qui
vivent avec une trisomie 21.

Dans le cadre de ce rapport, en plus de retracer le processus complet de réflexion, de déploiement
et d’ajustements du PQDPT21, nous démontrerons que, depuis son implantation a I'échelle
provinciale et malgré une nouvelle mouture en 2023, le programme, dans sa nature méme, porte
atteinte a la dignité® des personnes vivant avec le syndrome de Down.

Il est a noter que certains des documents présentés dans le cadre de ce rapport ont été obtenus
par le biais de la Loi sur l'accés a I'information.

1 Gouvernement du Québec. (2023, 3avril). Programme québécois de dépistage prénatal.

https://www.quebec.ca/sante/conseils-et-prevention/depistage-et-offre-de-tests-de-porteur/programme-
quebecois-de-depistage-prenatal

2 la sensibilité d’'un test désigne sa capacité a identifier correctement les personnes possédant la
caractéristique recherchée dans une population donnée. La spécificité, de son coté, fait référence a la
capacité du test d’identifier les personnes ne possédant pas la caractéristique recherchée dans une
population donnée.

3 La Charte des droits et libertés de la personne stipule que « le respect de la dignité de I'étre humain, I'égalité
entre les femmes et les hommes et la reconnaissance des droits et libertés dont ils sont titulaires constituent
le fondement de la justice, de la liberté et de la paix ».



https://www.quebec.ca/sante/conseils-et-prevention/depistage-et-offre-de-tests-de-porteur/programme-quebecois-de-depistage-prenatal
https://www.quebec.ca/sante/conseils-et-prevention/depistage-et-offre-de-tests-de-porteur/programme-quebecois-de-depistage-prenatal

1999 : oui au dépistage au deuxieme trimestre de grossesse, mais...

Depuis 1976, au Québec, un programme provincial de diagnostic prénatal par amniocentese est
offert aux femmes enceintes de 35 ans et plus ainsi qu’a celles qui présentent un risque élevé
d’avoir un enfant atteint d’'une anomalie chromosomique, dont la trisomie 21. Ce test
diagnostique, bien que trés précis, présente toutefois un risque non négligeable de perte fcetale
iatrogéne.

Déja, dans les années 1990, le ministére de la Santé et des Services sociaux planchait sur l'idée
d’un programme provincial qui permettrait a toutes les femmes enceintes d’accéder gratuitement
a un test de dépistage de la trisomie 21 et d’autres aneuploidies par le biais de la mesure de
marqueurs sériques. Des le début des années 2000, ces tests étaient offerts de maniere variable
dans les différentes régions du Québec, autant dans le réseau public de la santé et des services
sociaux que dans le réseau privé. L'objectif était de les rendre accessibles a toutes les femmes
enceintes, peu importe ou elles se trouvaient au Québec.

En 1999, le Conseil d’évaluation des technologies de la santé du Québec (CETS) a remis au ministre
de la Recherche, de la Science et de la Technologie le rapport intitulé Les enjeux du dépistage et
du diagnostic prénatal du syndrome de Down?. Le document, rédigé a la demande du MSSS, visait
a évaluer la pertinence de I'introduction du dépistage prénatal par marqueurs sériques au Québec.

A I'époque, il existait deux méthodes de dépistage pour identifier le risque qu’un enfant a naitre
soit atteint de la trisomie 21, soit le dépistage par marqueurs sériques et par échographie. Le
dosage des marqueurs sériques (AFP, hCG et cestriol non conjugué — triple marqueur) s’effectuait
alors au deuxieme trimestre de grossesse, plus précisément entre la 15° et la 18° semaine de
gestation. Dans le cadre du rapport du CETS, la revue de littérature attribuait a cette méthode de
dépistage un taux de détection des cas de trisomie 21 de 65 % et un taux de faux positifs® de 8 %.
Dans le cadre du dépistage de la trisomie 21, I'échographie permettait notamment de confirmer
I’age de la gestation.

Dans I'éventualité ou le dépistage montre un risque élevé que le feetus soit atteint de trisomie 21,
on donne aux parents le choix de procéder a I'analyse du caryotype des cellules foetales obtenues
par amniocentése. Bien que la sensibilité et la spécificité® de ce test diagnostique atteignent
pratiguement 100 %, il existe tout de méme un risque de perte foetale iatrogene atteignant 0,5 %
al%.

4 Conseil d’évaluation des technologies de la santé du Québec. (1999). Les enjeux du dépistage et du
diagnostic prénatal du syndrome de Down. Document obtenu par le biais de la Loi sur I'accés a I'information.
5 Un résultat faux positif fait référence a l'obtention d’un résultat positif alors qu’en réalité, le résultat est
négatif.

5 La sensibilité d’'un test désigne sa capacité a identifier correctement les personnes possédant la
caractéristique recherchée dans une population donnée. La spécificité, de son coté, fait référence a la
capacité du test d’identifier les personnes ne possédant pas la caractéristique recherchée dans une
population donnée.



Le CETS soulignait déja, en 1999, I'importance du conseil génétique lors d’'un dépistage de la
trisomie 21, en raison notamment de la probabilité relativement importante de générer un
résultat faux positif (8 %, soit prés d’un résultat sur dix). Les parents qui décident de procéder au
dépistage et, éventuellement, au diagnostic doivent donc impérativement recevoir — et bien
comprendre — les tenants et aboutissants de ce dépistage afin d’étre en mesure de faire un choix
libre et éclairé.

Les enjeux éthiques suivants concernant le dépistage et le diagnostic de la trisomie 21 ont été mis
en lumiére dans le rapport du CETS (1999) :
e Le dépistage et le diagnostic de la trisomie 21 n’offrent aucune solution thérapeutique et
la seule action préventive possible est I'avortement’.
e Les femmes et les couples qui décident de participer au dépistage du syndrome de Down
doivent recevoir un conseil génétique de qualité qui se doit d’étre objectif et non directif.
e Le diagnostic prénatal n‘apporte aucune donnée sur le degré de débilité mentale ni sur la
présence ou non de malformations graves (sélection des enfants a naitre).
e Lerisque de perte iatrogene des foetus non atteint de trisomie 21 est bien réel.
e Le dépistage prénatal souléve aussi la possibilité d’un déplacement des ressources qui
pourrait se traduire par une diminution des services de prise en charge des personnes
atteintes de trisomie 21 ou du soutien de leur famille.

L'avortement, la seule solution préventive possible ?

Soulevé en tant qu’enjeu éthique par le CETS des 1999, le fait que le dépistage et le diagnostic de
la trisomie 21 n’offrent aucune solution thérapeutique et que la seule avenue préventive soit
I'avortement fait intervenir la notion de sélection des enfants a naitre et, a terme, d’eugénisme.
Le déploiement d’'un programme de dépistage de la trisomie 21 incite dés lors a la discrimination
des personnes vivant avec cette anomalie génétique et de leurs familles.

Au terme du rapport, le CETS estimait que « la meilleure approche devrait étre celle qui rend
disponible le dépistage a l'aide de tests sériques a toutes les femmes enceintes, qui maximise le
taux de détection et minimise les pertes foetales iatrogenes, qui permet une participation
volontaire des femmes et leur choix éclairé et qui préserve les acquis, notamment, au Québec, le
droit a 'amniocentése a partir de 35 ans »%. Dans ce contexte, le CETS concluait que le dépistage
prénatal de la trisomie 21 par marqueurs sériques au deuxiéme trimestre de grossesse devrait
étre accessible a toutes les femmes enceintes au Québec et que la participation de ces dernieres
doit étre volontaire et basée non seulement sur un choix libre et éclairé, mais aussi sur une
information compléte et de qualité (conseil génétique).

7 Notons ici que nous ne nous positionnons pas sur la question de I'avortement. Nous nous considérons
plutét comme une organisation qui prone le consentement libre et éclairé. D'ailleurs, nous ne défendons
pas les enfants a naftre en tant que tel. Nous protégeons plutét la dignité des enfants — et des personnes —
qui vivent avec une trisomie 21. Or, nous observons sur le terrain des médecins qui, face a un risque élevé
ou a un diagnostic de trisomie 21, incitent les futures mamans et les couples a recourir a I'avortement,
participant ainsi a la stigmatisation des enfants trisomiques.

8 Conseil d’évaluation des technologies de la santé du Québec. (1999). Les enjeux du dépistage et du
diagnostic prénatal du syndrome de Down. Document obtenu par le biais de la Loi sur I'accés a I'information.

7




Notion de risque vs probabilité

Dans le rapport du CETS de 1999, mais également dans les autres documents publiés par le MSSS
sur le sujet (incluant dans le PQDPT21), on ne parle pas de la probabilité qu’un feetus soit atteint
de la trisomie 21, mais bien de risque, un terme qui, par définition, est associé a la notion de
« danger plus ou moins prévisible ». La probabilité se définit de son c6té de maniere plus neutre
comme étant une « grandeur par laquelle on mesure un caractére aléatoire (possible et non
certain) d’'un événement, d’'un phénomene par I'évaluation du nombre de chances d’en obtenir la
réalisation ».

Source : Le Petit Robert




2003 : plutot un test sérique intégré au premier et au deuxieme
trimestre de grossesse

Quelgues années plus tard, en 2003, I’Agence d’évaluation des technologies et des modes
d’intervention en santé (AETMIS, anciennement le CETS) s’est penchée plus précisément sur
I'efficacité d’un dépistage par marqueurs sériques et par échographie au premier trimestre de
grossesse (par rapport au deuxiéme trimestre), et sur les enjeux de I'implantation de ce type de
dépistage au Québec®.

Bien gu’au terme du rapport, 'AETMIS ne recommande pas I'implantation du dépistage prénatal
au premier trimestre de grossesse — plutét qu’au deuxieme — a I'ensemble du Québec, on présente
dans le document une nouvelle méthode de dépistage, le test intégré, qui repose sur deux
prélevements sanguins visant la mesure des marqueurs sériques au premier et au deuxieme
trimestre de grossesse (avec présentation des résultats apres le deuxieme prélévement). Ce test,
dont le taux de détection atteint 85 % tout en montrant moins de 1 % de résultats faux positifs,
sera d'ailleurs déployé plus tard, a partir de 2010, a I’échelle du Québec dans le cadre du PQDPT21.

Dans le rapport de 'AETMIS, on apprend que les résultats faux positifs'® lors du dépistage prénatal
par marqueurs sériques provoquent chez la future mére ou chez le couple une grande anxiété!?,
laquelle peut d’ailleurs se prolonger méme aprés un diagnostic prénatal négatif. Un résultat faux
positif peut également amener la femme a recourir a des techniques diagnostiques présentant un
risque de perte foetale iatrogéne (p. ex., amniocentése), sans compter les co(ts associés a la
multiplication des tests. Un résultat faux positif est également associé a une participation plus
faible au dépistage lors d’une grossesse ultérieure??.

Les résultats faux négatifs'® entrainent également des répercussions importantes sur les futures
meres et les couples. Les parents qui regoivent un résultat faux négatif lors d’'un dépistage de la
trisomie 21 ont, par exemple, plus de difficultés a s’adapter a la situation lors de la naissance
surprise d’'un enfant atteint, ce qui génére un stress parental important et 'adoption d’attitudes

% Framarin, A. (2003). Le dépistage prénatal du syndrome de Down et d’autres aneuploidies au premier
trimestre de grossesse. Agence d’évaluation des technologies et des modes d’intervention en santé
(AETMIS). Document obtenu par le biais de la Loi sur I'accés a I'information.

10 Un résultat faux positif fait référence a I'obtention d’un résultat positif alors qu’en réalité, le résultat est
négatif.

11 Bardi, F., Bakker, M., Kenkhuis, M. J. A., Ranchor, A. V., Bakker, M. K., Elvan, Q., Birnie, E. et Bilardo, C. M.
(2021). Psychological outcomes, knowledge and preferences of pregnant women on first-trimester
screening for fetal structural abnormalities: A prospective cohort study. PloS one, 16(1), e0245938.
https://doi.org/10.1371/journal.pone.0245938

12 Rausch, D. N., Lambert-Messerlian, G. M. et Canick, J. A. (2000). Participation in maternal serum screening
for Down syndrome, neural tube defects, and trisomy 18 following screen-positive results in a previous
pregnancy. The Western journal of medicine, 173(3), 180-183. https://doi.org/10.1136/ewjm.173.3.180

13 Un résultat faux négatif fait référence a l'obtention d’un résultat négatif alors qu’en réalité, le résultat est
positif.



https://doi.org/10.1371/journal.pone.0245938
https://doi.org/10.1136/ewjm.173.3.180

plus négatives envers le bébé. Selon Hall et ses collaborateurs (2000), les effets défavorables d’un
résultat faux négatif seraient mesurables de deux a six ans aprés la naissance de I'enfant®*.

En ce qui concerne le point de vue des femmes par rapport au dépistage de la trisomie 21,
I'auteure du rapport de FAETMIS, Alicia Framarin, note que « si les femmes sont nombreuses a
accepter le dépistage prénatal du syndrome de Down, elles semblent insuffisamment renseignées
pour prendre une décision éclairée quant a leur participation, au moment venu »**. Or, selon
Santalathi et ses collaborateurs (1998), implanter un programme de dépistage a I'intérieur duquel
on garantirait aux femmes I'exercice d’un choix éclairé s’avere difficile en raison du temps requis
au conseil génétiquel®. Mé&me en 2003, soit cinq années aprés la publication de cette étude,
I'AETMIS recommandait tout de méme au MSSS le déploiement d’un programme de dépistage de
la trisomie 21 a grande échelle au Québec, et ce, sans tenir compte des exigences associées au
conseil génétique.

Le rapport de 'AETMIS revient également sur les considérations éthiques entourant le dépistage
prénatal de la trisomie 21 ayant été présentées dans le rapport de 1999. Il met notamment I'accent
sur I'importance d’un conseil génétique objectif et non directif. Malheureusement, il semble que,
encore aujourd’hui, des professionnels de la santé continuent de recommander l'avortement en
cas de dépistage et de diagnostic positifs, ce qui porte grandement atteinte aux personnes
atteintes de trisomie 21 :

« Mais le diagnostic des feetus atteints d’'une maladie congénitale et le recours a

I'avortement risquent de renforcer les préjugés envers les personnes handicapées et

de noircir I'image du fardeau que représente la personne atteinte pour elle-méme,

pour sa famille et pour la société en général. Le dépistage prénatal ne devrait pas se

traduire par une réaffectation des ressources et une diminution des services de prise

en charge des personnes atteintes de la maladie ou du soutien que la famille devrait

recevoir. »*

Or, au Québec en 2003, c’est exactement ce qui se profile a I'horizon...

14 Hall, S., Bobrow, M. et Marteau, T. (2000) Psychological consequences for parents of false negative results
on prenatal screening for Down syndrome: retrospective interview study. BMJ (Clinical research ed.),
320(7232), 407-412.

15 Framarin, A. (2003). Le dépistage prénatal du syndrome de Down et d’autres aneuploidies au premier
trimestre de grossesse. Agence d’évaluation des technologies et des modes d’intervention en santé
(AETMIS). Document obtenu par le biais de la Loi sur I'accés a I'information.

16 Santalathi, P., Jemminki, E., Latikka, A. M. et Ryyninen, M. (1998). Women’s decision-making in prenatal
screening. Social science & medicine (1982), 46(8), 1067-1076. https://doi.org/10.1016/s0277-
9536(97)10038-7

17 Framarin, A. (2003). Le dépistage prénatal du syndrome de Down et d’autres aneuploidies au premier
trimestre de grossesse. Agence d’évaluation des technologies et des modes d’intervention en santé
(AETMIS). Document obtenu par le biais de la Loi sur I'accés a I'information.
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2004 : un comité d’experts recommande le déploiement d’un
programme de dépistage prénatal a I’échelle provinciale

Malgré tous les enjeux soulevés dans le cadre des rapports de 1999 et de 2003, il semble que le
MSSS avait déja l'intention de déployer un programme de dépistage prénatal dans toutes les
régions du Québec. Pour preuve, un comité d’experts mandaté par le MSSS recommandait, en
2004, la mise en place d’'un programme coordonné provincial de dépistage biochimique intégré
avec échographie de datation®®. La recommandation se couple a la mise en place d’un projet de
démonstration du dépistage intégré biochimique et échographique dans certains centres
hospitaliers universitaires®.

Selon le comité, ce programme « permettra d’encadrer la pratique actuelle, d'améliorer la qualité
des services offerts et de le rendre accessible a toutes les femmes enceintes qui acceptent d’y
participer »%. En effet, a '’époque, l'offre de dépistage prénatal varie d’une région du Québec a
I'autre. Cependant, des le dépot du rapport, le comité y allait de mises en garde pour éviter les
dérives éthiques associées au déploiement d’un tel programme a I'échelle provinciale :

e |l est essentiel de fournir aux femmes enceintes et aux couples une information complete,
objective et non directive, sur les bénéfices, les risques et les conséquences du dépistage
et du diagnostic prénatal, et ce avant méme de prendre la décision d’y participer.
Linformation devrait étre transmise a trois moments :

o avant le test, dans le but d’éclairer la décision de participer ou non au dépistage ;

o apres le test, dans I'éventualité ou ce dernier révele un risque élevé pour le feetus
d’étre atteint de trisomie 21, dans le but d’éclairer la décision de participer ou non
au diagnostic par amniocentese ;

o apres le diagnostic par amniocentese, dans I'éventualité ou le diagnostic de
syndrome de Down est confirmé.

e Llinformation doit tenir compte des différences culturelles et linguistiques ainsi que des
facteurs socioéconomiques, I'age, etc.

e Les parents doivent étre informés du fait qu’un diagnostic de trisomie 21 n’apporte
aucune information relativement au degré de handicap physique et intellectuel de
I'enfant.

e Les parents doivent absolument comprendre la notion de risque associé au dépistage
prénatal.

18 | e test intégré consiste en une échographie de datation de la grossesse et une mesure du marqueur PAPP-
A dans le sang maternel au premier trimestre, suivis d’'un deuxieme préléevement sanguin au début du
deuxiéme trimestre pour mesurer les marqueurs 3-hCG, AFP et uE3.

19 En plus de I'échographie de datation de la grossesse et de la mesure du marqueur PAPP-A dans le sang
maternel au premier trimestre, et d’'un deuxieme prélevement sanguin au début du deuxieme trimestre
pour mesurer les marqueurs B-hCG, AFP et uk3, ce test intégré tient compte de la clarté nucale, mesurée
par échographie au premier trimestre.

20 Forest, J.-C., Blouin, D., Cartier, L., Désilet, V., Framarin, A., Lemyre, E., Massé, ., Michaud, J. et Rosenblatt,
D. (2004). Rapport du Comité d’experts sur le dépistage prénatal du syndrome de Down et autres
aneuploidies. Document obtenu par le biais de la Loi sur I'acces a I'information.
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e la participation au dépistage prénatal sera volontaire et basée sur un consentement
éclairé (information transmise sous la forme d’un dépliant traduit en plusieurs langues et
soutenu par une campagne d’information auprés du grand public; campagnes
d’éducation et séances de formations destinées aux professionnels de la santé). Le
consentement pourra étre retiré a tout moment.

Concernant le dernier point, on remarque que tres peu de place est laissée aux femmes enceintes
et aux couples pour poser des questions a leur médecin ou a un autre professionnel de la santé,
ce qui est loin de garantir le consentement libre et éclairé, comme le recommande le comité
d’experts. En fait, I'information est rendue disponible sans toutefois étre transmise aux futurs
parents par un professionnel de la santé qualifié. On constate également que le comité d’experts
semble pencher pour des conseils génétiques fournis par des spécialistes, notamment en
génétique, ce qui s'avere plus ou moins possible dans le contexte de débordement du réseau de
la santé et de pénurie de professionnels.

Informer : un devoir du médecin

La Loi sur les services de santé et les services sociaux stipule, a I'article 8, que « tout usager [...] a
le droit d’étre informé sur son état de santé et de bien-étre, de maniére a connaitre, dans la
mesure du possible, les différentes options qui s’offrent a lui ainsi que les risques et les
conséquences généralement associés a chacune de ces options avant de consentir a des soins le
concernant »%L. Le Code de déontologie des médecins va dans la méme direction, précisant a
I'article 29 que « le médecin doit s’assurer que le patient ou son représentant légal a regu les
explications pertinentes a leur compréhension de la nature, du but et des conséquences possibles
de I'examen [...] qu’il sappréte a effectuer »?2. Il revient donc a dire que le médecin a le devoir
d’informer son patient. Il a également le devoir de le faire de maniere objective et non directive.

Tel que nous I'avons déja précisé dans un mémoire portant sur I'étendue du devoir d’informer du
médecin en lien avec le diagnostic de trisomie 21?3, si le médecin passe sous silence de
I'information qu’une future mere est en droit de recevoir, il teinte son conseil, le rendant par le
fait méme directif et non objectif. Les conséquences de ce manguement au devoir du médecin,
allant parfois jusqu’a lI'avortement, peuvent alors s’avérer dévastatrices pour les familles qui
attendent un enfant trisomique.

Deux éléments supplémentaires du rapport du comité d’experts méritent une attention
particuliére. D’abord, le comité estime que « le programme doit étre ouvert a la création de liens
entre les futurs parents et les associations et les parents d’enfants trisomiques »%*. Ensuite, que

21 | égis Québec. (a jour le 1°" décembre 2023). Loi sur les services de santé et les services sociaux — S-4.2.
https://www.legisquebec.gouv.gc.ca/fr/document/Ic/S-4.2

22 | égis Québec. (a jour au 12 décembre 2023). Code de déontologie des médecins — Chapitre M-9, r. 17.
https://www.legisquebec.gouv.gc.ca/fr/document/rc/M-9,%20r.%2017

23 Fortin, S. (). Diagnostic prénatal de la trisomie 21 — ’étendue du devoir d’informer du médecin.

24 Forest, J.-C., Blouin, D., Cartier, L., Désilet, V., Framarin, A., Lemyre, E., Massé, ., Michaud, J. et Rosenblatt,
D. (2004). Rapport du Comité d’experts sur le dépistage prénatal du syndrome de Down et autres
aneuploidies. Document obtenu par le biais de la Loi sur I'acces a I'information.

12



https://www.legisquebec.gouv.qc.ca/fr/document/lc/S-4.2

« la mise en place d’'un programme de dépistage doit s'accompagner de 'engagement de la part
des autorités, de maintenir et améliorer les services offerts actuellement aux personnes
présentant une déficience intellectuelle, a leurs familles et aux autres proches »?°. Or, dans les
deux cas, les résultats se font toujours attendre en 2024.

Lannée suivante, en 2005, le MSSS met sur pied un groupe de travail d’experts pour mettre de
I'avant ce qui allait devenir, en 2010, le Programme québécois de dépistage prénatal de la trisomie
21.

En 2007, le Commissaire a la santé et au bien-étre (CSBE) est mandaté pour effectuer une
consultation sur les enjeux éthiques du dépistage de la trisomie 21 au Québec. Le rapport du CSBE
est déposé en 2009.

25 Forest, J.-C., Blouin, D., Cartier, L., Désilet, V., Framarin, A., Lemyre, E., Massé, ., Michaud, J. et Rosenblatt,
D. (2004). Rapport du Comité d’experts sur le dépistage prénatal du syndrome de Down et autres
aneuploidies. Document obtenu par le biais de la Loi sur I'acces a I'information.
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2008 : publication de la Politique de périnatalité 2008-2018 du
MSSS

La Politique de périnatalité 2008-2018 — Un projet porteur de vie?®, publiée en 2008, se veut la
troisieme mouture de cette politique au Québec. Dans la deuxiéme édition, adoptée en 1993, le
gouvernement désirait mettre l'accent sur des éléments déterminants pour la santé durant la
période périnatale. Parmi ces déterminants, on retrouve la prévention de divers problémes,
notamment la prématurité, I'insuffisance de poids a la naissance et les anomalies congénitales.
Ces éléments sont également présents dans la Politique 2008-2018.

En 2008, le MSSS désirait tenir compte d’une part de la volonté des femmes d’étre rassurées sur
leur grossesse et leur accouchement et, d’autre part, du développement rapide de la génétique et
du diagnostic prénatal. Cela dit, on peut lire dans la politique gu’il « existe actuellement un
consensus selon lequel une information prénatale de qualité, donnée par des intervenantes et
intervenants qualifiés, est absolument nécessaire »*’. Dailleurs, selon le MSSS, les futurs parents
sont réceptifs a recevoir de I'information pendant la période prénatale, ce qui en fait un moment
clé de la grossesse.

Tel que le recommandait le comité d’experts en 2004, le MSSS reconnait également que la
transmission d’une information compléte, objective et non directive en lien avec le dépistage et
le diagnostic prénatals pose d’'importants défis :
« Lautonomie de la femme enceinte et de son partenaire au regard des décisions a
prendre étant un élément marquant du champ de la génétique, la qualité de
I'information transmise pour accompagner les démarches est trés importante ; il faut
également tout mettre en ceuvre pour leur offrir un soutien psychologique adéquat.
Le peu de temps dont disposent les futurs parents pour recevoir et intégrer
I'information qu’on leur transmet, ainsi que la nature médicale spécialisée des choix
qu’ils doivent faire, compliquent davantage la prise de décision. »*

Pourtant, dans la méme politique, on peut lire que « [les anomalies congénitales comme le
syndrome de Down] se traduisent par des handicaps intellectuels et physiques ainsi que par des
difficultés d’intégration sociale et professionnelle. Il faut donc mettre en ceuvre des moyens pour
les prévenir, car il est possible d’éviter certaines anomalies ou du moins, d’en réduire la

26 Direction des communications du MSSS. (2008). Politique de périnatalité 2008-2018 — Un projet porteur
de vie (Publication n°978-2-550-53105-0). Ministere de la Santé et des Services Sociaux.
https://publications.msss.gouv.gc.ca/msss/document-000730/
27 Direction des communications du MSSS. (2008). Politique de périnatalité 2008-2018 — Un projet porteur
de vie (Publication n°978-2-550-53105-0). Ministere de la Santé et des Services Sociaux.
https://publications.msss.gouv.gc.ca/msss/document-000730/
28 Direction des communications du MSSS. (2008). Politique de périnatalité 2008-2018 — Un projet porteur
de vie (Publication n°®978-2-550-53105-0). Ministere de la Santé et des Services Sociaux.
https://publications.msss.gouv.gc.ca/msss/document-000730/
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prévalence »?*°. Difficile ici de ne pas y voir une forme de contradiction avec le fait d’offrir une
information directive lorsqu’on sait que des 2003, on pouvait lire dans le rapport TAETMIS que
« [I]e dépistage et le diagnostic du SD n’offrent aucune solution thérapeutique et la seule action
préventive possible est I'avortement »°,

2 Direction des communications du MSSS. (2008). Politique de périnatalité 2008-2018 — Un projet porteur
de vie (Publication n°®978-2-550-53105-0). Ministere de la Santé et des Services Sociaux.
https://publications.msss.gouv.gc.ca/msss/document-000730/

30 Conseil d’évaluation des technologies de la santé du Québec. (1999). Les enjeux du dépistage et du
diagnostic prénatal du syndrome de Down. Document obtenu par le biais de la Loi sur I'accés a I'information.
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2009 : le CSBE dépose son rapport en lien avec la consultation sur
les enjeux éthiques associés au dépistage prénatal

En janvier 2009, soit un an avant le déploiement du PQDPT21, le rapport de consultation du
commissaire Robert Salois intitulé Consultation sur les enjeux éthiques du dépistage prénatal de
la trisomie 21, ou syndrome de Down, au Québec — Des choix individuels qui nous interpellent
collectivement 3! est publié.

D’entrée de jeu, le commissaire confirme la discrimination faite aux personnes présentant une
trisomie 21 et a leurs proches, ce qui rend difficile leur intégration dans la société. On peut
d‘ailleurs lire des le début du rapport que I'instauration d’'un programme de dépistage prénatal
pourrait aggraver la situation. Le commissaire fait également état du fait que « les décisions en
matiére de procréation se prennent dans un contexte de médicalisation accrue de la grossesse
qui, selon certains acteurs consultés, limiterait la liberté des femmes et des couples »*2. Le choix
libre et éclairé de participer ou non au test de dépistage et, éventuellement, de procéder au
diagnostic par amniocentese et de poursuivre ou de terminer la grossesse est ainsi compromis.

Au terme de son rapport, le commissaire propose au MSSS des actions a entreprendre
relativement a la mise en ceuvre d’'un programme de dépistage prénatal de la trisomie 21.
Considérant que le contexte dans lequel serait déployé un tel programme ne favoriserait pas un
choix libre et éclairé de la part des parents et qu’il pourrait accentuer la discrimination envers les
personnes trisomiques et leurs familles, le commissaire confirme au MSSS que les enjeux éthiques
doivent étre abordés afin de limiter les répercussions négatives. Parmi les actions proposées par
le commissaire, plusieurs semblent ne pas avoir été prises en compte par le MSSS lors du
déploiement du PQDPT21 en 2010 :

e Sassurer que le consentement des parents sera réellement libre et éclairé, par exemple
en assurant la transmission d’une information standardisée a tous les futurs parents, une
disponibilité de I'information en temps opportun, et une formation aux professionnels de
la santé qui présentent le test.

e Evaluer les besoins actuels des personnes qui présentent une déficience intellectuelle,
telle que la trisomie 21, et de leurs proches, ainsi que le soutien qui leur est accordé, afin
de pouvoir ajuster ce soutien en fonction des besoins.

e Sensibiliser les citoyens québécois a ce que peuvent apporter des personnes présentant
la trisomie 21 a la société.

31 salois, R. (2008). Consultation sur les enjeux éthiques du dépistage prénatal de la trisomie 21, ou
syndrome de Down, au Québec — Des choix individuels qui nous interpellent collectivement. Commissaire a
la santé et au bien-étre.

https://www.csbe.gouv.qc.ca/fileadmin/www/RapportAvis/Trisomie21/CSBE RapportConsultationTrisomi
e2limprimable.pdf

32 salois, R. (2008). Consultation sur les enjeux éthiques du dépistage prénatal de la trisomie 21, ou
syndrome de Down, au Québec — Des choix individuels qui nous interpellent collectivement. Commissaire a
la santé et au bien-étre.

https://www.csbe.gouv.qc.ca/fileadmin/www/RapportAvis/Trisomie21/CSBE RapportConsultationTrisomi
e2limprimable.pdf
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e Soutenir la recherche sur la trisomie 21 et les maniéeres de soigner les problémes de santé
qui 'accompagnent, ainsi que sur les autres options de dépistage et de diagnostic.

En conclusion, le commissaire précise que « sans une volonté politique et sociale d’entreprendre
ces actions, I'avenement d’un programme de dépistage prénatal de la trisomie 21 pourrait empirer
des éléments de la situation actuelle, déja percus comme problématiques »33. Or, comme nous le
verrons dans la prochaine section, le MSSS semble avoir mis de coté plusieurs actions proposées
par le commissaire, participant ainsi a la discrimination des personnes vivant avec une trisomie 21
et leur famille.

3 salois, R. (2008). Consultation sur les enjeux éthiques du dépistage prénatal de la trisomie 21, ou
syndrome de Down, au Québec — Des choix individuels qui nous interpellent collectivement. Commissaire a
la santé et au bien-étre.

https://www.csbe.gouv.qc.ca/fileadmin/www/RapportAvis/Trisomie21/CSBE RapportConsultationTrisomi
e2limprimable.pdf
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2010: déploiement du Programme québécois de dépistage
prénatal de la trisomie 21 (PQDPT21)

Déployé progressivement dans tout le Québec a partir de 'année 2010, le PQDPT213%*, permet
d’offrir a toutes les femmes enceintes un dépistage de la trisomie 21. La participation au dépistage
se veut volontaire. Le PQDPT21 consiste en un dépistage biochimique intégré par la mesure de
marqueurs biochimiques au premier et deuxiéme trimestre de grossesse. Deux prélevements
sanguins sont nécessaires, le premier entre la 10° et la 13° semaine de gestation et le second entre
la 14° et la 16° semaine de gestation. La mesure des marqueurs biochimiques, couplée ou non a
la mesure de la clarté nucale, permet d’évaluer le risque de trisomie 21 chez I'enfant a naitre.

Avant de poursuivre, notons ici que le nom du programme cible spécifiquement la trisomie 21,
alors que le test permet aussi le dépistage d’autres aneuploidies, ce qui encourage la
stigmatisation des personnes vivant avec la trisomie 21 et leur famille. De plus, le test intégré
découlant du PQDPT21 établit le risque que I'enfant a naitre soit atteint de trisomie 21. Parler de
risque donne le sentiment aux femmes enceintes qu’il y a urgence d’agir, que le risque doit étre
éliminé, puisqu’il constitue une menace pour la sécurité, la santé. Le PQDPT21 présente ainsi sans
le dire la trisomie 21 comme un fardeau pour les familles et la société.

Il est également intéressant de constater, dans la section « Ethique et consentement » du site Web
dédié au PQDPT21, que « le Programme a comme principe directeur que le consentement des
femmes enceintes et des couples soit libre et éclairé », notamment en s’assurant que le dépistage
ne soit pas prescrit de maniére systématique par les professionnels de la santé assurant les suivis
de grossesse, que toute lI'information nécessaire a la prise d’'une décision soit transmise de
maniére non directive, et que les femmes enceintes et les couples qui veulent en savoir plus sur
la vie avec un enfant qui a la trisomie 21 soient dirigés vers les bonnes ressources. Pourtant, les
rapports d’évaluation en lien avec le PQDPT21%®%, publiés dans les années suivantes, identifient de
nombreuses lacunes concernant ce consentement libre et éclairé, lacunes que nous avons déja
qualifiées d’échecs dans une de nos publications®.

Dans le premier rapport d’évaluation, publié en 2015 et intitulé Résultats au regard de
I'implantation du Programme québécois de dépistage prénatal de la trisomie 21, on note

34 Ministére de la Santé et des Services sociaux. (2021). Programme québécois de dépistage prénatal de la
trisomie 21. https://www.msss.gouv.gc.ca/professionnels/perinatalite/programme-quebecois-de-
depistage-prenatal-de-la-trisomie-21/a-propos/

35 Naidjii, 0. (2015). Evaluation Santé et Services sociaux — Résultats au regard de Vimplantation du
Programme Québécois de dépistage prénatal de la trisomie 21 (Publication n°®978-2-550-73059-0).
Ministére de la Santé et des Services sociaux. https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-
001598/

Caron, B. (2018). Programme québécois de dépistage prénatal de la trisomie 21 — Bilan 2014-2015.
Ministére de la Santé et des Services sociaux. https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-
002229/?&date=DESC&annee=-2020&critere=annee

36 Maison Anne et Charles de Gaule. (). Programme québécois de dépistage de la trisomie 21 (PQDPT21).
https://www.degaulle-trisomie21.org/uploads/pdf/programme-quebecois-de-depistage-prenatal-de-la-

trisomie-21.pdf
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que « plusieurs indicateurs [du PQDPT21] restent absents, notamment ceux relatifs a I'information
fournie aux femmes enceintes en vue d’une prise de décision libre et éclairée »*. Afin d’améliorer
la situation, on proposait d’évaluer le consentement libre et éclairé des femmes enceintes de
méme que l'information qui leur est transmise en lien avec le dépistage prénatal de la trisomie 21
par le biais d’'un sondage. Ce sondage fut effectué pendant I'été 2015 aupres de 3 164 femmes
ayant donné naissance entre le 1°" juin et le 14 ao(t 2015. Voici quelques-uns des résultats de ce
sondage® :
o 93 % des femmes sondées avaient regu I'offre de participer au PQDPT21 ;
e Parmi celles-ci, 72 % d’entre elles ont affirmé que le test de dépistage leur avait été
présenté comme un choix (28 % ont donc regu une information directive) ;
o 93,4 % des femmes sondées ont regu une explication verbale sur le programme ;
o 94,7 % des femmes sondées étaient d’accord pour dire que I'information regue sur le
programme était claire et suffisante ;
o 49,6 % des femmes sondées ont obtenu de I'information concernant les enjeux de la
poursuite ou de l'interruption de grossesse en cas de diagnostic prénatal de trisomie 21
au moment de I'offre de dépistage.

Ces résultats indiguent malheureusement que, pour pres d’une femme sur quatre (28 %), le test
de dépistage de la trisomie 21 ne leur a pas été présenté comme un choix. De plus, la moitié des
femmes sondées n’ont obtenu aucune information relativement aux enjeux de poursuite ou
d’interruption de grossesse en cas de dépistage positif (risque élevé que le bébé soit atteint d’'une
trisomie 21).

37 Naidjii, 0. (2015). Evaluation Santé et Services sociaux — Résultats au regard de Vimplantation du
Programme Québécois de dépistage prénatal de la trisomie 21 (Publication n°®978-2-550-73059-0).
Ministére de la Santé et des Services sociaux. https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-
001598/

38 Caron, B. (2018). Programme québécois de dépistage prénatal de la trisomie 21 — Bilan 2014-2015.
Ministére de la Santé et des Services sociaux. https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-
002229/?&date=DESC&annee=-2020&critere=annee
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2023 : transformation du PQDPT21 vers le Programme québécois
de dépistage prénatal

Considérant que les connaissances ont grandement évolué depuis le déploiement du PQDPT21 en
2010, le MSSS a procédé récemment a une refonte de son programme. Le nouveau Programme
québécois de dépistage prénatal (PQDP)3*® montre plusieurs changements. Par exemple, on fait
I'ajout d’un test génomique prénatal non invasif (TGPNI), offert notamment en deuxiéme intention
lorsque le test biochimique intégré montre une probabilité élevée que I'enfant a naitre soit atteint
de trisomie 21. Tout comme la mesure des marqueurs sériques, le TGPNI se fait a partir d’un
prélevement sanguin. Méme s’il est trés précis (il est fiable a plus de 99 %), il ne peut étre utilisé
pour diagnostiquer la trisomie 21 (seule 'amniocentése peut le faire).

Le programme de dépistage prénatal de la France critiquée par 'ONU

Dans un document intitulé Concluding observations*, I'Organisation des Nations Unies (ONU) a
largement critiqué le programme prénatal de la France en octobre 2021. 'ONU reproche
notamment a la France d’associer dans son programme le handicap (dont celui associé a la
trisomie 21), a des stéréotypes négatifs et d’avoir en place des politiques et des pratiques jugées
capacitistes (discriminatoires) a I'endroit des personnes handicapées. Pour preuve, en France,
96 % des femmes enceintes et des couples qui regoivent un diagnostic de trisomie 21 pour leur
enfant a naftre demandent une interruption volontaire de grossesse*!.

Dans un contexte ol le marché des tests génétiques pour le dépistage de la trisomie 21 explose*?
et dont une rupture d’approvisionnement de certains composants des tests menace 'accessibilité
un peu partout dans I’hémisphére Nord*, le PQDP devrait-il &tre remis en question afin d’éviter
de porter atteinte aux personnes vivant avec une trisomie 21 ?

Il est intéressant de noter que dans les communications s’adressant aux femmes enceintes et aux
couples®, la notion de risque est désormais remplacée par la notion de probabilité. De plus, on a

39 Ministére de la Santé et des Services sociaux. (2023). Programme québécois de dépistage prénatal.
https://www.msss.gouv.gc.ca/professionnels/perinatalite/programme-quebecois-de-depistage-prenatal/
40 Comité des droits des personnes handicapées. (2021, 4 octobre). Convention relative aux droits des
personnes handicapées. Organisation des Nations Unies.
https://tbinternet.ohchr.org/ layouts/15/treatybodyexternal/Download.aspx?symbolno=CRPD%2fC%2fFR
A%2fCO%2f1&Lang=en

41 stricher, 0. (2014). Interrompre ou poursuivre la grossesse lors d’un diagnostic de Trisomie 21 : réflexions
éthiques. La Revue Sage-Femme, 13(5), 221-224. https://doi.org/10.1016/].sagf.2014.07.002

42 Bigouden.tv. (2024, 14 janvier). Analyse du marché des tests génétiques du syndrome de Down, étude de
recherche avec Premed, Inmedi, Yin Feng Gene, KingMed, Topgen.
https://www.bigouden.tv/2024/01/14/analyse-du-marche-des-tests-genetiques-du-syndrome-de-down-
etude-de-recherche-avec-premed-inmedi-yin-feng-gene-kingmed-topgen/

43 HuffPost avec AFP. (2023, 14 septembre). La pénurie de tests de dépistage de la trisomie 21 risque de
pénaliser les femmes enceintes. HuffPost. https://www.huffingtonpost.fr/life/article/en-pharmacie-la-
penurie-de-tests-de-depistage-de-la-trisomie-21-risque-de-penaliser-les-femmes-enceintes 223074.html
4 Gouvernement du Québec. (2023, 3avril). Programme québécois de dépistage prénatal.
https://www.quebec.ca/sante/conseils-et-prevention/depistage-et-offre-de-tests-de-porteur/programme-
quebecois-de-depistage-prenatal
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éliminé la trisomie 21 dans le nom du programme pour faire référence au dépistage prénatal de
maniere plus générale, ce qui limite, dans une certaine mesure, la stigmatisation des personnes
atteintes de trisomie 21.

Une certaine attention a également été portée aux enjeux éthiques mentionnés tout au long du
présent document. A cet effet, un Guide informationnel destiné aux professionnels de la santé*,
disponible sur le site du PQDP, renseigne les professionnels de la santé non seulement sur le
programme, mais également sur I'information a transmettre aux femmes enceintes et aux couples
afin d’obtenir de leur part un consentement libre et éclairé, sur la maniere de communiquer
I'information en fonction de la situation de la femme enceinte ou du couple ainsi que sur les
enjeux éthiques associés.

Conclusion

Au terme de ce parcours historique, une constatation s’'impose : les enjeux éthiques entourant le
dépistage prénatal de la trisomie 21 n‘ont jamais été périphériques. lls étaient présents des les
premieres évaluations, clairement nommés, documentés et rappelés a chacune des étapes qui ont
précédé le déploiement du programme. Le probléme n’est donc pas celui d’une absence de
connaissance. Il tient plutot a la difficulté, pour nos institutions, de traduire cette connaissance en
gestes concrets de protection, de respect et d'accompagnement.

Le dépistage prénatal peut étre présenté comme un outil d’information. Toutefois, lorsque cet
outil s’inscrit dans un contexte ol le handicap demeure associé a la charge, a la peur ou a
I'exclusion, il ne peut étre considéré comme neutre. Les mots employés, le temps accordé aux
parents, la formation des professionnels, la place faite aux familles vivant déja avec la trisomie 21
et la qualité des services offerts aux personnes concernées déterminent profondément le sens du
programme. Un consentement ne devient libre et éclairé que lorsqu’il n’est pas fagonné par le
silence, par I'urgence ou par une représentation appauvrie de la vie avec un enfant différent.

Il faut le redire avec délicatesse : il ne s’agit pas ici de juger les femmes enceintes ou les couples
placés devant des décisions d’'une immense complexité. Ces décisions appartiennent a leur
histoire, a leurs peurs, a leurs ressources et a leur conscience. Il s’agit plutét de demander a I’Etat,
au réseau de la santé et a la société tout entiere de ne jamais laisser ces parents seuls devant une
information incompléte ou orientée. Il s’agit aussi de rappeler que les personnes vivant avec une
trisomie 21 ne sont pas des erreurs a éviter, mais des étres humains a reconnaitre, a soutenir, a
aimer et a inclure.

45 Gouvernement du Québec. (2023, avril). Programme québécois de dépistage prénatal, élargissement de
I'offre - Guide informationnel destiné aux professionnels de la santé.
https://www.msss.gouv.gc.ca/professionnels/documents/pgdp/Formation professionnels COVID19 2023

-04-05.pdf
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La transformation du PQDPT21 vers le Programme québécois de dépistage prénatal constitue
certes une avancée, notamment par I'abandon graduel d’un vocabulaire plus stigmatisant et par
I'intégration d’outils destinés aux professionnels. Mais ces ajustements ne suffisent pas si les
engagements maintes fois recommandés demeurent sans suite réelle : évaluation des besoins,
amélioration des services, soutien aux familles, liens avec les associations, formation non directive
des professionnels et sensibilisation de la population a la contribution des personnes vivant avec
la trisomie 21.

La dignité humaine ne se mesure pas a la conformité chromosomique. Elle ne dépend ni de la
performance, ni de I'autonomie parfaite, ni de la capacité de répondre aux attentes sociales. Elle
appartient a chacun, dés lors qu’il existe, dans sa fragilité comme dans sa force. C’est pourquoi un
programme public de dépistage prénatal ne devrait jamais étre pensé uniguement comme un
mécanisme de détection. Il devrait aussi étre un lieu de vérité, d’humanité et de responsabilité.
Une société véritablement juste ne se définit pas par sa capacité a repérer les vies vulnérables,
mais par sa volonté de les accueillir, de les protéger et de leur faire une place pleine et entiere.
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