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En janvier 2018, les gouvernements français et britanniques ont 
annoncé le renforcement de leur coopération dans le domaine de la 
médecine génomique. Plus précisément, il s’agit d’intensifier le par-
tenariat entre Genomics England1 et le plan France Médecine Géno-
mique 2025, dont l’objectif partagé est l’analyse de l’ADN à grande 
échelle. Le projet britannique 100 000 génomes visant le séquençage 
du génome de 100 000 patients suivis par le National Health Service 
(NHS) est le plus grand projet de ce type au monde. Suivant le modèle 
britannique, la France, d’ici 2025, envisage de combler son retard dans 
le séquençage à grande échelle afin d’atteindre « la pointe de l’état 
de l’art à l’échelle internationale » [1]. 
L’objectif de ces projets est d’améliorer la qualité de la prise en charge des 
patients atteints de maladies génétiques en développant une démarche 
diagnostique « plus précise, avec des délais raccourcis ainsi que d’orien-

Vignette (Photo © Inserm - Patrick Delapierre).
1 Genomics England a été créé par le département de la santé du Royaume-Uni pour gérer le projet 100 000 
génomes.

tations thérapeutiques plus efficaces avec des effets 
adverses limités » [1]. L’approche génomique ne cherche 
plus uniquement à comprendre les causalités d’une mala-
die, mais plutôt les corrélations statistiques entre une 
maladie et des facteurs socio-environnementaux [2]. 
Afin de pouvoir générer des informations génomiques 
significatives, il est donc nécessaire de recueillir des don-
nées massives, ou Big Data. Ces données sont amassées 
à l’intersection entre la recherche et la clinique : elles 
sont recueillies grâce à des patients qui participent à 
des projets de recherche génomique mis en place afin de 
trouver une réponse à une maladie rare à laquelle ils sont 
confrontés. La quantité de données innombrables, ainsi 
que le flou qui existe entre le contexte de la recherche 
et la clinique, soulèvent des questions éthiques, déon-
tologiques et juridiques touchant au consentement du 
patient, à la confidentialité des données, au retour des 
résultats et l’usage de données acquises, à la relation 
entre médecin, patient et famille, ou aux obligations pro-
fessionnelles des soignants [3, 4]. Alors que ces questions 
elles-mêmes ne sont pas nouvelles, le contexte dans les-
quelles elles se posent désormais est inédit.
Face aux nouveaux défis que suscitent les nouvelles 
technologies de génomique, les principes de la bioé-
thique du XXe siècle, tels que l’autonomie du malade, 
le paternalisme médical, la bienfaisance, la non-mal-
faisance ou la justice, ne sont plus nécessairement 
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> L’annonce du plan « France Médecine Génomique 
2015 » témoigne de la volonté des pouvoirs publics 
français de faire de la médecine génomique l’un 
des éléments phares de la santé publique et de 
la recherche scientifique nationales. C’est dans 
ce contexte que la France a annoncé sa coopé-
ration avec la Grande-Bretagne, l’un des plus 
grands leaders mondiaux de la médecine génomique. Une telle 
collaboration au niveau international impose une réflexion à 
un cadre normatif commun qui réponde aux nouveaux défis 
éthiques posés par la médecine génomique. Afin qu’un tel 
cadre soit adapté aux différents contextes nationaux, il est 
nécessaire d’identifier et d’analyser les questions éthiques au 
niveau général et dans leurs contextes particuliers. Dans cette 
revue, nous discuterons de l’enjeu international de la méde-
cine génomique et, plus précisément, de l’entrée de la France 
dans la compétition internationale. Nous explorerons ensuite 
les enjeux éthiques de la médecine génomique en prenant 
comme étude de cas le contexte prénatal. Nous finirons par 
une réflexion sur l’impact que peut avoir le contexte national 
sur la façon dont les questions éthiques émergent en France 
par rapport à la Grande-Bretagne. <
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un million de génomes [11, 12]. En Europe, c’est au 
Royaume-Uni que les connaissances, issues du projet 
de 100 000 génomes, ont conduit à proposer à partir 
d’octobre 2018 l’offre du séquençage par le NHS England. 
Le NHS sera ainsi le premier système de santé publique à 
offrir systématiquement cette technologie afin de mieux 
diagnostiquer les maladies rares et adapter les traite-
ments aux profils génétiques des patients [13].
La compétition internationale dans ce domaine de la 
médecine génomique pousse de plus en plus de pays, 
dont les Pays-Bas ou l’Allemagne, à suivre cette ten-
dance mondiale [1]. En France, à la demande du premier 
ministre de l’époque, Manuel Valls, le plan France Méde-
cine Génomique 2025 a été élaboré et publié conjointe-
ment par l’Alliance nationale pour les sciences de la vie et 
de la santé (Aviesan) et par l’Inserm, en juin 2016. Un an 
plus tard, en juillet 2017, les deux premières plateformes 
françaises de séquençage génomique à très haut débit 
ont été mises en place. Les trois objectifs du plan France 
Médecine Génomique 2025 étaient : (1) de « placer la 
France dans le peloton de tête des grands pays dans le 
champ de la médecine génomique » ; (2) « de préparer 
[l’offre de soins] à l’intégration de la médecine géno-
mique dans le parcours de soins et la prise en charge 
des pathologies » ; et (3) « de mettre en place une 
filière nationale de médecine génomique capable d’être 
un levier d’innovation scientifique et technologique, de 
valorisation industrielle et de croissance économique » 
[1]. C’est dans ce contexte que la France a annoncé, en 
janvier 2018, sa coopération avec la Grande-Bretagne, 
qui, comme on l’a vu, était et est l’un des plus grands 
leaders globaux dans la médecine génomique.
Dans son analyse de l’influence du néo-libéralisme sur 
les biotechnologies, Birch a montré que la compétitivité 
internationale était largement motivée par l’intérêt 
économique et industriel [14]. Ceci explique le discours 
optimiste sur la médecine génomique, avec une tendance 
à la surestimation de l’efficacité des nouvelles techno-
logies, également décrite comme un genohype [15]. Ce 
sont les promesses optimistes et le manque d’un discours 
public critique au sujet de la « révolution génomique » 
qui incitent les éthiciens à réfléchir aux limites de ces 
nouvelles technologies [16]. En France, le Comité consul-
tatif national d’éthique pour les sciences de la vie et de 
la santé (CCNE) a publié trois avis, en 2013, 2016 et 2018. 
Il y discute des implications éthiques et sociales de l’évo-
lution de la médecine génomique et de son introduction 
dans la pratique clinique [17-19]. Le thème central de 
ces trois avis est l’impact du séquençage d’ADN à très 
haut débit qui permet d’obtenir toujours plus d’infor-
mations sur le génome ; informations qui permettent 
de mieux connaître et traiter les malades atteints de 

adaptés pour répondre aux questions qui se posent désormais. Ainsi, 
plusieurs auteurs ont appelé à réfléchir à de nouveaux principes afin 
d’élaborer une « bioéthique du XXIe siècle » tenant compte, en parti-
culier, des changements liés à la globalisation, à la médecine géno-
mique, aux technologies d’assistance à la reproduction, aux avancées 
technologiques permettant d’améliorer l’homme, ou à même de recon-
sidérer la frontière entre recherche et clinique [5, 6].
En France, la révision régulière des lois de la bioéthique fait écho au 
besoin ressenti d’un cadre normatif évolutif des nouvelles technolo-
gies. L’un des grands thèmes en débat autour de la révision des lois en 
2018 est la médecine génomique et plus précisément le séquençage du 
génome entier [7]. Jusqu’à récemment, la médecine génomique s’est 
intéressée particulièrement au séquençage de l’ADN issu de personnes 
adultes. Les avancées scientifiques permettent désormais d’appliquer 
cette technologie à large échelle dans un contexte néonatal voire 
prénatal [8]. Bien que les nouvelles technologies apportent de nom-
breux avantages, elles soulèvent donc dans ce contexte des questions 
éthiques importantes auxquelles nous devons faire face.
La volonté de collaborer au niveau international sur la génomique, 
comme c’est le cas entre la France et la Grande-Bretagne, nécessite 
donc de réfléchir à un cadre normatif qui soit commun et qui réponde 
aux défis éthiques. Afin qu’un tel cadre soit adapté aux différents 
contextes nationaux, identifier et analyser les questions éthiques au 
niveau général et dans leurs contextes particuliers s’imposent.
Dans cette perspective, nous discuterons de l’enjeu international de 
la médecine génomique et, plus précisément, de l’entrée en compéti-
tion internationale de la France. Nous explorerons ensuite les enjeux 
éthiques de la médecine génomique, en prenant comme étude de cas 
le contexte prénatal. Dans une dernière étape, nous nous proposons de 
réfléchir à l’impact du contexte national sur la façon dont les ques-
tions éthiques émergent en France, par rapport à la Grande-Bretagne.

L’importance de la médecine génomique en France :  
l’entrée dans la compétition internationale

Depuis quelques années, les pouvoirs publics français témoignent d’une 
volonté de faire de la médecine génomique l’un des éléments phares 
de la santé publique et de la recherche scientifique. L’un des moteurs 
de ce développement repose sur la compétition internationale, qu’elle 
soit scientifique mais aussi économique. La médecine génomique est en 
effet un secteur économique dont l’importance croît constamment. D’ici 
2022, le marché associé à la génomique devrait se développer jusqu’à 
atteindre plus de 23 milliards de dollars [9]. Le lancement du projet 
sur le génome humain, en 1990, qui a conduit au premier séquençage 
complet du génome humain en 2003, a été à l’origine d’une compéti-
tion internationale pour le séquençage de génomes d'un grand nombre 
d’individus [10]. Alors que le séquençage du premier génome humain a 
nécessité treize années et a coûté trois milliards de dollars, aujourd’hui, 
il est possible de séquencer un génome en quelques heures seulement et 
pour moins de 1 000 dollars. Afin d’être en tête de la révolution géno-
mique et de toujours mieux identifier et traiter les maladies rares, les 
États-Unis et la Chine ont chacun annoncé leur intention de séquencer 
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résultats qui pourraient être obtenus [26-28]. D’autres 
interrogations sont formulées quant aux risques de 
discrimination de personnes handicapées [17, 29], de 
sélection du sexe [28, 30], ou de dépistage d’éventuels 
défauts mineurs [31]. Quand il sera possible de séquen-
cer le génome fœtal dans son intégralité à partir d’un 
test non-invasif, de nouvelles questions éthiques se 
poseront. Ces séquençages ne génèrent pas seulement 
des informations sur des anomalies chromosomiques, 
mais aussi sur des mutations génétiques insoupçonnées 
ou des variants génétiques, qui peuvent indiquer le statut 
de porteur d’une maladie génétique, la prédisposition à 
une maladie à révélation tardive, ou des mutations dont 
on ne connaît pas les conséquences et donc sans inter-
prétation au moment de leur découverte [32].
Une difficulté particulière du contexte prénatal concerne 
la complexité de la relation entre phénotype et génotype. 
Dans certains cas, des caractéristiques dysmorphiques 
sont trop subtiles pour être détectées par échographie. 
Dans d’autres cas, des anomalies structurelles détectées 
lors d’une échographie peuvent être mal interprétées en 
vue de nouvelles variantes génétiques. De plus, l’expres-
sion variable ou la pénétrance incomplète d’une maladie 
génétique peut compliquer l’interprétation d’un variant 
avant que l’enfant ne soit né [33, 34]. Cette difficulté 
de diagnostic et le manque de données scientifiques 
disponibles font que, dans les conditions actuelles, le 
séquençage du génome entier chez le fœtus, réalisé par 
amniocentèse et reposant donc sur un geste invasif, reste 
encore rarement offert en clinique. Néanmoins, selon une 
étude britannique4 qui a séquencé le génome et l’exome 
entier de 1 000 trios (correspondant au fœtus, à la mère et 
au père biologique), la Grande-Bretagne est l’un des pays 
pionnier offrant cette technologie de diagnostic depuis 
octobre 2018, dans de rares cas d’anomalies fœtales 
structurelles complexes et dans un contexte clinique [35].
Le débat autour du séquençage du génome entier de nou-
veau-nés soulève également des questions importantes. 
Actuellement, le dépistage des nouveaux-nés comprend 
un nombre limité d’anomalies génétiques qui varie 
selon les pays. En effet, 4 sont recherchées en France, 
9 en Angleterre, et 34 (aux-
quelles s’ajoutent éventuellement 
27 conditions secondaires) aux 
États-Unis [36-38] (➜).
Dans des cas exceptionnels, liés à des conditions graves 
et repérées en urgence en néonatologie, certains pays, 
dont la Grande-Bretagne, offrent non seulement le 
séquençage de certains fragments d’ADN fœtal, mais 
aussi un séquençage complet du génome du bébé. 

4 PAGE (prenatal assessment of genomes and exomes).

maladies rares, mais qui, à ce jour, restent complexes et suscitent beau-
coup d’incertitude quant à leur interprétation. L’avis de 2013 discutait 
de l’usage de cette technologie dans le contexte prénatal comme « la 
première étape d’une réflexion plus vaste sur l’ensemble des questionne-
ments associés à la généralisation du séquençage d’ADN à haut débit et 
à ses implications médicales et sociétales » [18]. Le contexte prénatal 
n’est qu’un des domaines de la médecine, parmi d’autres, pour lequel on 
trouve des applications cliniques de la génomique. Comme le discutent 
Hui et Bianchi, c’est en effet à travers l’analyse de l’ADN fœtal, dans le 
sang maternel, que la génomique prénatale est devenu le précurseur de 
la médecine génomique [20]. Ce test de dépistage prénatal non-invasif 
a ainsi permis à la médecine génomique de connaître une application 
dans la pratique clinique. Il est à l’origine de l’utilisation, de plus en 
plus fréquente dans les services de santé des secteurs privé et public, du 
séquençage d’ADN à très haut débit. Le séquençage d’ADN fœtal permet 
désormais de diagnostiquer de plus en plus de maladies rares et ceci 
toujours plus tôt.

Les enjeux éthiques de la médecine génomique prénatale

L’une des avancées les plus récentes dans le domaine de la médecine 
génomique prénatale, ayant une application clinique, est le dépistage 
non-invasif (DPNI) utilisant le sang maternel2. L’analyse de l’ADN fœtal, 
libre et circulant dans le sérum maternel, permet en effet de détecter 
des anomalies chromosomiques portées par le fœtus, comme les tri-
somies 21, 18 et 13, ainsi que des anomalies du chromosome sexuel. 
Le DPNI permet d’obtenir un taux de dépistage jusqu’à 99 % de ces 
anomalies, ce qui réduit le nombre de gestes invasifs sur la mère et le 
fœtus, mais qui ne les remplace pas encore complètement. Depuis 2011, 
le DPNI est disponible dans de nombreux pays dans le secteur privé. Les 
Pays-Bas ont été le premier pays à intégrer le DPNI dans leur programme 
de dépistage prénatal national, en 2017. Dans d’autres pays, comme 
la France et l’Angleterre, le DPNI est offert gratuitement, mais dans 
le cadre de projets de recherche. Ces deux pays ont d’ailleurs indiqué 
leur volonté de rembourser ce test dans un proche avenir [21-23]3. Il 
n’est cependant pas possible actuellement d’isoler suffisamment d’ADN 
fœtal à partir du sang maternel pour réaliser un séquençage intégral du 
génome du fœtus, mais cela pourrait être prochainement réalisé [24].
La mise à disposition du DPNI dans les systèmes de santé publique et 
l’extension de son usage en médecine génomique prénatale soulèvent 
de nombreuses questions éthiques. L’un des soucis les plus importants 
de l’application du DPNI est que cette méthode de diagnostic pourrait 
devenir une application de routine, mais dont on ignore les potentielles 
implications éthiques [25]. Des études suggèrent en effet que la dimi-
nution de risque du geste, devenu non-invasif, et la simplicité d’une 
prise de sang amèneraient les médecins à « banaliser » la procédure 
et ainsi à négliger l’information des femmes sur les conséquences des 

2 Qu’il ne faut pas confondre avec la prise de sang maternel pour doser des marqueurs 
sériques révélateurs de pathologies de la mère.
3 À l’heure actuelle, l’introduction dans le système de santé publique anglais (NHS England) 
prévue pour octobre 2018 est retardée en raison d’un conflit autour du brevet du test non-
invasif :  [2018] EWHC 615 (Pat).

(➜) Voir la Chronique 
génomique de B. Jordan, 
m/s n° 10, octobre 2015, 
page 929
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que ces affirmations aient pu être vérifiées d’un point 
de vue scientifique, le gouvernement chinois, ainsi que 
la communauté scientifique internationale et de nom-
breux éthiciens, ont condamné cette expérience dont les 
conséquences biologiques ne sont pas encore connues, ni 
pour les personnes ni, plus globalement, pour le génome 
humain. Il a été également remarqué que considérant 
les traitements actuels du Sida, la modification de 
l’ADN pour rendre les jumelles résistantes au VIH ne 
justifiait pas une intervention dont l’impact sur un être 
humain n’est pas encore connu. Ce cas indique les défis 
que la recherche génomique pose au niveau des encadre-
ments régulateurs (éthique et législatif) internationaux.

L’impact des particularités nationales  
sur les enjeux éthiques

Alors que les problèmes éthiques soulevés par la géno-
mique prénatale sont similaires dans tous les pays, 
indépendamment des contextes nationaux, la manière 
dont ils sont traités varie d’un pays à l’autre [43].
Prenant l’exemple de la Grande-Bretagne et de la France, 
des différences quant aux tests génétiques prénatals 
actuellement disponibles apparaissent entre ces deux 
pays. En France, les dépistages prénatals de la trisomie 
sont plus fréquents (84 %) qu’en Angleterre (61 %) [44, 
45]. Ces différences peuvent être expliquées par des dif-
férences structurelles liées à l’organisation du système 
de santé dans chaque pays, qui influence l’allocation 
des ressources, l’accès au dépistage, le type de tests de 
dépistage utilisés, etc. Vassy et al. ont montré comment 
des aspects structurels, tels que le temps disponible 
pour une consultation, les contraintes financières et les 
stratégies de communication (plus ou moins directives 
ou normatives) influençaient les décisions d’engager 
un dépistage ou non [46]. D’autres études ont analysé 
l’impact de l’allocation de ressources sur les pratiques 
de dépistage prénatal dans différents pays européens 
[47]. En sus de ces aspects structurels, les variations 
entre les pays peuvent être expliquées par des normes et 
des traditions légales et culturelles différentes, comme 
une approche médicale plus paternaliste, en France, et 
une approche plus centrée sur la personne, en Angle-
terre [43, 48]. Certains auteurs observent une tendance 
chez les professionnels de santé français de ne pas 
toujours présenter l’échographie comme une option ; ils 
semblent tenir un discours souvent très normatif quant 
aux dépistages. Ils les effectuent parfois sans donner 
d’informations explicites aux mères, les rendant quasi 
« obligatoires » [46]. Par comparaison, en Angleterre, les 
professionnels portent plus d’importance à donner des 
informations détaillées sur le dépistage. Ils recueillent 

Cependant, au nom de l’efficacité diagnostique et économique, de 
plus en plus de chercheurs argumentent en faveur du séquençage com-
plet du génome pour tous les nouveau-nés [18]. En 2018, le Conseil 
éthique britannique, le Nuffield Council on Bioethics, a publié une note 
d’information présentant les questions éthiques associées au séquen-
çage du génome entier des nouveau-nés. Ces questions reprennent 
celles qui émergent dans le contexte de la médecine génomique préna-
tale : le partage et l’annonce d’informations génétiques de l’enfant, la 
prédétermination d’anomalies recherchées, la difficulté d’interpréter 
des variantes génétiques, la décision parentale autonome et éclairée, 
l’usage et l’archivage des données génétiques [39].
Certaines avancées de la médecine génomique comprennent égale-
ment l’ingénierie ciblée du génome, ou édition du génome (de l’anglais 
genome editing). Cette technologie vise à corriger des problèmes ou des 
mutations dans le génome, en remplaçant la séquence défectueuse. 
Un certain nombre d’obstacles scientifiques restent à surmonter, mais 
certains chercheurs espèrent, dans un proche avenir, pouvoir éditer le 
génome de l’embryon humain et ainsi éviter des anomalies héréditaires. 
Les inquiétudes au niveau éthique et social concernent le choix des 
anomalies à corriger… et donc la stigmatisation qui en résultera des 
personnes affectées par une telle anomalie, ainsi que la possibilité d’un 
choix d’anomalies particulières (et la stigmatisation de celles-ci) et 
donc la possibilité de choisir le profil génétique d’un embryon (designer 
baby), voire l’amélioration de ses traits génétiques. Les conséquences 
inconnues d’une telle intervention sur le génome humain et le risque 
d’accroître les inégalités sociales par rapport à l’accès aux nouvelles 
technologies restent une question importante à considérer.
En 2017, onze organisations internationales ont publié une déclaration 
mettant en garde contre la mise en pratique de l’édition du génome 
humain, en l’absence de preuves scientifiques pouvant justifier son usage 
et sauf si les questions éthiques avaient été abordées en profondeur 
[40]. En 2018, le Nuffield Council on Bioethics a cependant rendu un avis 
avançant que, d’un point de vue éthique, l’édition du génome pouvait être 
justifiée si le bien-être de la personne concernée était protégé, et que les 
interventions étaient en accord avec les principes de la justice sociale et 
de la solidarité [41]. Bien que l’application clinique de cette technologie 
demeure aujourd’hui hypothétique en Grande-Bretagne, l’avis a suscité 
un débat controversé dans la presse britannique. En France, à l’initiative 
du Comité d’éthique de l’Inserm, une association internationale, l’« Asso-
ciation for responsible research and innovation in genome editing » 
(ARRIGE) a été créé en 2018. Réunissant plus de 35 pays, ARRIGE offre une 
plateforme invitant à un échange interdisciplinaire sur le sujet.
L’importance d’une collaboration internationale dans le cadre des 
recherches sur le génome humain a été soulignée à la fin de 2018, 
quand un chercheur chinois a annoncé avoir effectué une édition du 
génome ayant abouti à la naissance de jumelles éditées génétiquement 
et « immunisées » contre le VIH (virus de l’immunodéficience humaine) 
[42]5. L’auteur de cette expérience n’a demandé ni l’accord de son 
université ni d’un comité d’éthique pour mener ce projet. Avant même 

5 Voir dans le prochain numéro (m/s, mars 2019) deux articles à propos de cette manipulation du génome 
humain.
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rapidité avec laquelle les nouvelles technologies géno-
miques se développent et l’espoir qu’elles soulèvent 
quant aux diagnostics, à la prévention et aux trai-
tements personnalisées, les rendent compétitives au 
niveau scientifique et économique. La France, suivant 
l’exemple de la Grande-Bretagne et d’autres pays, s’est 
lancée dans la compétition internationale associée à 
cette « révolution génomique ». Jusqu’à récemment, 
la médecine génomique s’est intéressée surtout aux 
patients adultes, mais ses avantages sont de plus 
en plus exploités dans le domaine de la reproduc-
tion, comme pour le dépistage prénatal. Les questions 
éthiques, qui concernent l’usage de ces technologies 
génomiques qui émergent à l’issue de ce développe-
ment sont universelles. L’ampleur et la manière dont 
ces problèmes éthiques se posent diffèrent pourtant 
selon leur contexte national. Ces différences rendent 
difficiles mais pas impossible, de définir des bonnes 
pratiques éthiques adaptées à différents pays. Vu la 
dimension internationale de la médecine génomique, il 
est important de réfléchir à des modèles de bonnes pra-
tiques éthiques qui prennent en compte et s’appliquent 
aux différents contextes socio-culturels. Dans ce but, 
l’étude de différents systèmes de valeurs, comme ceux 
de la France et de la Grande-Bretagne, s’avère impor-
tante afin de bien saisir les différences entre pays et 
de développer des guides de bonnes pratiques adaptées 
aux différents contextes socio-culturels. ‡

SUMMARY
France and Great-Britain at the age of genomic medi-
cine: new ethical challenges in reproductive medicine
The announcement of the French Plan ‘France Médecine 
Génomique 2015’ demonstrates the will of the public 
authorities to make genomic medicine one of the flagships 
of public health and scientific research. It is against this 
backdrop that France announced its cooperation with 
Great Britain, one of the global leaders in genomics. The 
cooperation at an international level requires a common 
normative framework that addresses the new ethical chal-
lenges presented by genomic medicine. In order for such a 
framework to be adapted to different national contexts, 
it is important to identify and analyse the emerging 
ethical questions in general as well as within their specific 
national contexts. This article discusses the international 
implications of genomic medicine, and more precisely, 
the rise of international competitiveness in France. In a 
next step, the article explores the ethical implications 
of genomic medicine by taking the prenatal context as a 
case study. Finally, the article reflects on the way natio-
nal contexts impact on the emerging ethical questions in 
France, as compared to Great Britain. ‡

le consentement des femmes avant d’effectuer une échographie. Néan-
moins, l’information qu’ils transmettent n’est pas toujours neutre. [49]
Des études explorant les expériences de femmes face au DPNI et leurs 
attitudes soulèvent des questions similaires quant à la qualité de 
l’information donnée et la nature « éclairée » des décisions prises ; ces 
études ont également souligné la nécessité d’améliorer l’information 
donnée aux femmes [50, 51]. Lewis et al. ont montré que les profes-
sionnels de santé ont tendance à prendre le suivi et l’information de 
patients moins au sérieux quand il s’agit d’un test non-invasif [26], ce 
qui pourrait rendre le DPNI, alors perçu comme un simple test sanguin 
sans implication importante, routinier. Pourtant, ce test de dépistage 
peut révéler des informations sur un plus grand nombre d’anomalies 
que les tests précédents avec, dans les années à venir, la possibilité de 
révéler le profil génétique complet du fœtus.
En France, où, selon certaines enquêtes, les professionnels de santé ne 
cherchent pas toujours à donner une information complète sur les tests 
de dépistage permettant une décision éclairée des patients, et où, par 
exemple, le nombre de tests de dépistage de la trisomie est plus élevé 
qu’en Angleterre, se posent les questions sur la routinisation et la discri-
mination de ce type de diagnostic. Certes, ces questions se posent éga-
lement en Angleterre, mais on peut s’attendre en pratique à ce qu’elles 
émergent et se traduisent de manière différente. Par exemple, le risque 
de maladie évalué par les instances (Haute Autorité de Santé en France 
et Department of Health and Social Care en Angleterre), qui conduit à 
déterminer quelles femmes pourront avoir un accès gratuit au DPNI, est 
défini différemment dans les deux pays : 1 sur 1 000 en France contre 1 
sur 150 en Angleterre [21, 22]. Par exemple, pour la trisomie 21, plus de 
femmes sont donc considérées comme à risque en France, ce qui signifie 
que le dépistage y sera plus systématique et que le taux de détection de 
la maladie sera éventuellement plus élevé qu’en Angleterre. Certaines 
études indiquent aussi qu’un taux de risque élevé, comme c’est le cas en 
France, diminue la précision du test de détection d’ADN libre circulant 
dans le sang maternel, ce qui pourrait nécessiter plus de procédures 
invasives que dans le cas d’un taux de risque plus bas [52].
On peut s’attendre également à ce que des problèmes de communica-
tion de l’information nécessaire à une décision éclairée des patients 
s’amplifient en France où les médecins ont deux fois moins de temps 
à consacrer à l’entretien avec la femme enceinte qu’en Angleterre (30 
contre 60 minutes) [46]. Ces quelques différences entre les deux pays 
sont susceptibles d’entraîner des problèmes, parfois corrélés entre eux, 
qui ne sont pas encore bien identifiés dans la littérature. Une comparai-
son approfondie de l’usage de ces nouvelles technologies génomiques 
dans le domaine de la médecine de la reproduction entre la France et 
l’Angleterre pourrait ainsi aider à mieux comprendre les différences et 
les similitudes de valeurs entre les deux pays ; elle pourrait ainsi aider 
à développer des modèles de bonnes pratiques éthiques dans ces deux 
pays, mais aussi d’autres pays européens, et ailleurs [43].

Conclusion

La médecine génomique a de plus en plus d’importance dans la 
recherche scientifique et dans la pratique clinique quotidienne. La 

Horn_PerspectiveHorizon.indd   167 05/02/2019   19:00:38



 168 m/s n° 2, vol. 35, février 2019

 29. Parens E, Asch A. Disability rights critique of prenatal genetic testing: 
Reflections and recommendations. Ment Retard Dev Disabil Res Rev 
2003 ; 9 :  40-7.

 30. Chapman AR, Benn PA. Noninvasive prenatal testing for early sex 
identification: a few benefits and many concerns. Perspect Biol Med 
2013 ; 56 : 530-47.

 31. De Jong A, Dondorp WJ, de Die-Smulders CE, et al. Non-invasive prenatal 
testing: ethical issues explored. Eur J Hum Genet 2010 ; 18 : 272.

 32. Horn R, Parker M. Opening Pandora‘s box?: ethical issues in prenatal 
whole genome and exome sequencing. Prenat Diagn 2018; 38 :  20-5.

 33. Richardson A, Ormond KE. Ethical considerations in prenatal testing: 
genomic testing and medical uncertainty. Seminars in fetal and neonatal 
medicine 2017. Semin Fetal Neonatal Med 2018 ; 23 : 1-6.

 34. Vora NL, Powell B, Brandt A, et al. Prenatal exome sequencing in anomalous 
fetuses: new opportunities and challenges. Genet Med 2017 ; 19 : 1207.

 35. Prenatal assessments of genomes and exomes (PAGE). https://www.
pageuk.org

 36. Newborn babies screened for more rare conditions. Public Health 
England, 2015. https://www.gov.uk/government/news/newborn-babies-
screened-for-more-rare-conditions

 37. National Institute of Child Health and Human Development. What 
disorders are newborns screened for in the United States? Bethesda : 
National Institutes of Health, 2016.

 38. Jordan B. Séquencer les bébés?-Chroniques génomiques. Med Sci (Paris) 
2015 ; 31 :  929-32.

 39. Whole genome sequencing of babies. Nuffield Council on Bioethics, 
2018. http://nuffieldbioethics.org/project/briefing-notes/genome-
sequencing-babies

 40. Ormond KE, Mortlock DP, Scholes DT, et al. Human germline genome 
editing. Am J Hum Genet 2017 ; 101 : 167-76.

 41. Genome editing: an ethical review. Nuffield Council on Bioethics, 2018. 
http://nuffieldbioethics.org/project/genome-editing/ethical-review-
published-september-2016

 42. Marchione M. Chinese researcher claims first gene-edited babies. 
Associated Press, 2018 Available from: https://www.apnews.com/4997bb
7aa36c45449b488e19ac83e86d.

 43. Horn R. Euthanasia and end-of-life practices in France and Germany. A 
comparative study. Med Health Care Philos 2013 ; 16 : 197-209.

 44. Blondel B, Kermarrec M. Les naissances en 2010 et leur évolution en 
2003. Rapport 2011. https://drees.solidarites-sante.gouv.fr/etudes-
et-statistiques/publications/recueils-ouvrages-et-rapports/rapports/
article/les-naissances-en-2010-et-leur-evolution-en-2003

 45. Ward P. Down’s syndrome screening in England. London : NHS Fetal 
Anomaly Screening Programme Committee UNS, 2011. https://www.nhs.
uk/conditions/pregnancy-and-baby/screening-amniocentesis-downs-
syndrome/

 46. Vassy C, Rosman S, Rousseau B. From policy making to service use. 
Down‘s syndrome antenatal screening in England, France and the 
Netherlands. Social Science Medicine 2014 ; 106 : 67-74.

 47. Crombag NM, Vellinga YE, Kluijfhout SA, et al. Explaining variation 
in Down’s syndrome screening uptake: comparing the Netherlands 
with England and Denmark using documentary analysis and expert 
stakeholder interviews. BMC Health Services Research 2014 ; 14 : 437.

 48. Gaille M. Des terres morales inconnues. Du diagnostic prénatal à la 
décision de poursuivre ou d’interrompre une grossesse. Anthropologie et 
Santé 12/2016.

 49. Williams C, Alderson P, Farsides B. Is nondirectiveness possible within 
the context o fantenatal screening and testing? Social Science Medicine 
2002 ; 54 : 339-47.

 50. Lewis C, Hill M, Chitty LS. Women’s experiences and preferences for service 
delivery of non-invasive prenatal testing for aneuploidy in a public health 
setting: a mixed methods study. PLoS One 2016 ; 11 : e0153147.

 51. Piechan JL, Hines KA, Koller DL, et al. NIPT and informed consent: an 
assessment of patient understanding of a negative NIPT result. J Genet 
Couns 2016 ; 25 : 1127-37.

 52. Chitty LS, Wright D, Hill M, et al. Uptake, outcomes, and costs of 
implementing non-invasive prenatal testing for Down’s syndrome into 
NHS maternity care: prospective cohort study in eight diverse maternity 
units. BMJ 2016 ; 354 : i3426.

REMERCIEMENTS
Je remercie Marie Gaille pour sa lecture et ses commentaires qui ont contribué à amé-

liorer cet article. Ce travail a été réalisé avec le soutien du Wellcome Centre for Ethics 

and Humanities et de l’Ethox Centre qui sont soutenus par une Wellcome Centre Grant 

(203132/Z/16/Z).

LIENS D’INTÉRÊT
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