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I. INTRODUCTION

Les anomalies chromosomiques sont tout changement dans le nombre ou la structure
des chromosomes (Lejeune et al., 1959). Elles sont responsables d’une large proportion de
maladies génétiques affectant approximativement une naissance vivante sur 150 (Jorde Lynn
et al.,, 2004). Elles sont diagnostiquées grace aux études cytogénétiques qui permettent
d'associer un certain nombre d'états pathologiques a une modification du caryotype. Dans
I’espece humaine, les anomalies chromosomiques constituent la principale cause des échecs
de fécondation (Pellestor, 2004). Elles sont ¢galement la premiére cause connue a la fois
d’avortement spontané (50% au cours du premier trimestre de la grossesse, et 20% pendant le
deuxiéme trimestre) et de retard mental (Jorde Lynn et al., 2004). Aprés la naissance, elles

sont aussi la premiere cause connue d’handicap mental et physique (Hook, 1985).

Les pathologies chromosomiques chez I’enfant représentent un sujet sensible aussi bien
pour les parents que pour les familles et nécessitent une approche attentive de la part des
professionnels. Ces affections modifient non seulement le génotype mais également le
phénotype et influencent la vie et la qualit¢ de vie de chaque enfant. Les maladies
chromosomiques sont trés rares parmi les naissances vivantes, ce qui ne leur donnent pas la
priorité de santé publique dans les pays en développement, cependant ces pathologies existent
et peuvent toucher n’importe quelle famille & n’importe quel moment, pour cela une prise en

charge précoce et adaptée pourrait améliorer leur qualité de vie.

En Algérie, sur le plan de la recherche, les anomalies chromosomiques sont trés peu
étudiées (Daoui et al., 2008 ; Chellat et al., 2008 ; Boucif-Debab, 2011). L’étude du
caryotype en période post natale demeure l’ultime examen permettant de confirmer un
diagnostic et de proposer un conseil génétique fiable. Le diagnostic prénatal n’est toujours pas
mis en place, notamment pour les prélévements effectués sur le feetus ou ses annexes (liquide
amniotique, villosités choriales, sang foetal). C’est dans ce but que nous avons entrepris

d’étudier les anomalies chromosomiques chez I’enfant dans la population de I’ouest algérien.
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Ce travail de thése est né de I’expérience acquise par le laboratoire de recherche en
génétique médicale appliquée a I’ophtalmologie, spécialisé en cytogénétique conventionnelle
post natale de la clinique Hammou Boutlélis d’Oran, E.H.S Ophtalmologie d’Oran et le
laboratoire de biologie du développement et de la différentiation de I’Université Oran 1

Ahmed Benbella, Algérie.

Cette étude comporte une revue bibliographique et une étude pratique. La revue
bibliographique est scindée en trois chapitres, le premier porte sur les tests génétiques en
pratique pédiatrique, le deuxiéme sur les enjeux éthiques internationaux concernant les droits
de I’enfant et les tests génétiques et le troisieme chapitre est consacré a retracer la
réglementation algérienne en matiére d’éthique, de bioéthique, de tests génétiques et de santé
de I’enfant. La partie pratique comprend les objectifs, la démarche méthodologique, les

résultats, la discussion et la conclusion ainsi que les perspectives.

L’intérét et 1’absence de travaux dans ce domaine en Algérie nous ont motivé a
entreprendre cette thése pionnic¢re dans notre pays. Cette thése vise d’une part, a travers la
réflexion éthique, a améliorer la prise en charge précoce et adaptée des enfants atteints et a
aider les parents a réduire les risques de récurrence et d’autre part, a offrir une meilleure
connaissance des pathologies chromosomiques dans cette population par la création d’une

base de données destinée @ la communauté nationale et internationale.
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CHAPITRE 1

TESTS GENETIQUES EN PEDIATRIE

Les maladies génétiques sont habituellement regroupées en maladies monogéniques
d’une part, la mucoviscidose entre autres et maladies chromosomiques de I’autre, comme la
trisomie 21. Elles sont décrites comme étant des affections dont la présence d’un ou plusieurs
génes ou chromosomes défectueux entrainent ’apparition d’une pathologie (Rapport du
Secrétariat du conseil exécutif. OMS, 2005). La richesse de la génétique en pédiatrie résulte
des acquisitions des techniques de biologie moléculaire ainsi que des techniques
chromosomiques, c'est-a-dire la capacité de visualiser les chromosomes humains. Ces
dernicres années, le nombre de maladies génétiques en pédiatrie pour lesquelles des tests ont
été développés a augmenté et la spécificité des moyens techniques nécessaires pour leur
réalisation ne permettent pas a un méme laboratoire de génétique d’effectuer tous les types de

tests (Pagon et al., 2001).

1. Tests génétiques en pédiatrie

Les tests génétiques en pratique pédiatrique sont des outils de diagnestic. Ils
concernent non seulement 1’enfant né mais aussi 1’enfant a naitre. Ils sont définis comme
I’étude des chromosomes, de I’ADN, de I’ARN ou des protéines. Ils permettent la détection
d’anomalies susceptibles de provoquer une maladie génétique (McConkie-Rosell et

Spiridigliozzi, 2004).
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1.1.Tests génétiques en post natal

Les tests génétiques en période post natale sont effectués chez un nouveau-né,
nourrisson, enfant ou adolescent. Ils ne sont pas considérés comme des examens biologiques
communs car ils font appel a des technologies de type cytogénétique ou génétique moléculaire
(Mcconkie-Rosell et Spiridigliozzi, 2004). En pratique pédiatrique, un test génétique doit
toujours étre réalisé dans le cadre d’une suspicion clinique et nécessite une indication claire.
Les résultats sont interprétés en tenant compte des informations anamnestiques et cliniques
ainsi que des résultats des analyses de laboratoire. Ces étapes exigent des connaissances et de

I’expérience (Munnich, 2014).

Le test génétique apporte des bénéfices a I’enfant et a sa famille. Tout d’abord, il permet
d’obtenir une certitude diagnostique qui évite le doute et I’errance des parents et les résultats
obtenus permettent de mettre fin a I’errance diagnostique, ils sont alors associés a des
examens complémentaires. Cette recherche s’intégre alors dans le bilan d’exploration de la
maladie. Le résultat de I’examen génétique, avec sa caution scientifique, est considéré comme

plus fiable qu’une impression clinique (Malzac, 2002).

Devant la manifestation clinique d’un probléme de développement qui n’avait pas été
anticipé lors de la grossesse, il est important de pouvoir identifier la ou les altérations
génétiques qui en sont a I’origine. Répondre a ce défi représente un « impératif éthique », et
une réponse a la revendication légitime des parents dans leur démarche d’accompagnement

d’un enfant handicapé (Seashore et al., 1996).

Les principes énoncés par les instruments internationaux, affirment que ces examens
génétiques exigent, dans leurs indications comme dans ’analyse et la divulgation de leurs
résultats, des principes relevant du domaine de 1’éthique et du juridique, c'est-a-dire une
information précise du sujet, la garantie de son libre choix et le recueil de son consentement.
Chez I’enfant, puisqu’il dépend totalement de ses parents, les tests génétiques ne posent pas
de probléme éthique particulier et aucun de ces trois pré-requis n’est possible, puisqu’ils sont
des tests a visée diagnostique et vont permettre de confirmer un diagnostic que la clinique

évoquait (McConkie-Rosell et Spiridigliozzi, 2004).
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Dans la plupart des cas, le test génétique en période post natale permet d’envisager la
possibilit¢é d’une prise en charge adaptée méme s’il n’y a pas de traitement. Ainsi par
exemple, dans le syndrome de Willi-Prader, les parents et les soignants seront informés du
risque d’obésité majeure a partir de I’age de 3 ans, donc de la nécessité de la prévenir par un
régime alimentaire strict. Une fois le diagnostic moléculaire posé avec précision, un conseil

génétique peut etre proposé aux apparentés, en particulier aux parents (Malzac, 2002).

1.1.1. Diagnostic génétique en période post natale

Le principe d’un examen génétique en période post natale consiste a analyser le matériel
génétique (ADN) par des techniques de biologie moléculaire ou (chromosomiques) par des
techniques de cytogénétique. En néonatalogie, le généticien a une place croissante dans le
domaine de la pédiatrie, en particulier dans les troubles du développement de 1’enfant, son
souci principal est d’ordre diagnostic. Cette place s’inscrit dans le colloque singulier entre le
médecin ou 1’équipe soignante, pluridisciplinaire et «son» patient représenté par ses parents

(Munnich, 2014).

1.1.1.1. Diagnostic par analyse des génes (ADN)

Les tests génétiques par analyse des geénes a visée diagnostique dans le cadre
d’investigation chez un enfant présentant des signes cliniques évocateurs d’un syndrome
génique constituent un élément pertinent des soins médicaux. Le dépistage génétique en vue
d’améliorer la surveillance médicale, la prophylaxie ou le traitement d’un enfant
(asymptomatique) vulnérable a une pathologie génétique telle une hyperlipidémie familiale
peut également constituer le meilleur intérét de 1’enfant. Le principal but du dépistage chez le

nouveau-né est de faire bénéficier ce dernier d’un traitement précoce (Munnich, 2014).
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1.1.1.2. Diagnostic par analyse des chromosomes (cytogénétique)

L’analyse cytogénétique réalisée a partir d’un examen de caryotype complété si besoin
par les analyses d’hybridation fluorescente in situ (FISH) est un examen indispensable lors du
diagnostic d’une maladie chromosomique chez I’enfant. Lorsqu’un remaniement de nombre
ou de structure chromosomique est présent dés la naissance, il est dit constitutionnel. Il résulte
d’un accident survenant soit au cours de la méiose soit au cours de la mitose (Schaaps et al.,
1990). Les mauvaises ségrégations meéiotiques sont habituellement accidentelles, mais elles
peuvent étre favorisées par d’autres facteurs tels que l'accroissement de I'dge maternel ou
encore l'existence de certains remaniements chromosomiques chez l'un des parents (Hecht et
al., 1994 ; Briard et al., 2006). Elles peuvent impliquer un ou plusieurs chromosomes et
chaque modification s’accompagne par des manifestations phénotypiques caractéristiques a
chaque pathologie cytogénétique dont la plupart sont reconnues a I’examen clinique (Hassold

etal,. 2001).

Les anomalies de nombre sont les plus fréquentes, elles représentent approximativement
95% de I’ensemble des anomalies chromosomiques (Aboussair et al., 2012). Elles sont
représentées par les polyploidies, les aneuploidies autosomiques, les aneuploidies des
chromosomes sexuels et les mosaicisme. Les anomalies de structure sont beaucoup moins
fréquentes, elles touchent environ 5% de I’ensemble des anomalies chromosomiques (Yassir
et al., 2011). Elles peuvent impliquer un ou plusieurs chromosomes, étre déséquilibrées en
provoquant un gain ou une perte de matériel chromosomique ou encore équilibrées c’est-a-
dire n’entrainant ni gain ni perte de matériel chromosomique. Les anomalies de structures
équilibrées n’entrainent souvent aucune conséquence sérieuse pour la santé (Stankiewicz et

al., 2002).

1.1.1.2.1. Aneuploidies autosomiques

Les aneuploidies des autosomes sont parmi les anomalies chromosomiques les plus

importantes sur le plan clinique (Aboussair et al., 2012) Elles se traduisent principalement

par des monosomies ou des trisomies (Schaaps et al., 1990).
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Les monosomies autosomiques sont le plus souvent incompatibles avec une survie
jusqu’au terme. En revanche, certaines trisomies sont observées avec des fréquences
relativement élevées dans les naissances vivantes (Jorde Lynn et al., 2004). Le fait que les
trisomies produisent des conséquences moins sevres que les monosomies illustre un principe
important : 1’organisme peut tolérer plus facilement un exceés de matériel génétique qu’un
déficit de matériel génétique (Jorde Lynn et al., 2004). Les principales aneuploidies
autosomiques sont la trisomie 21, qui provoque le syndrome de Down, la trisomie 18 qui
provoque le syndrome d’Edwards et la trisomie 13 qui provoque le syndrome de Patau

(Hassold et al., 2001).

La plus courante dans tous les groupes ethniques confondus est la trisomie 21 (T.21)
(Hedov, 2002; Skotko, 2005; Choi, 2011). Elle touche un enfant sur 750 a 1000 a la
naissance dans le monde (Hedov, 2002 ; Skotko, 2005). Elle représente la principale cause
génétique de retard mental et elle est & I’origine d’un handicap social important (Sherman,
2007). D’un point de vu cytogénétique, elle se traduit par la présence du chromosome 21, un

des chromosomes du groupe G en trois exemplaires (Figure 1).
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Figure 1: Caryotype d’un gargon présentant une trisomie 21.
(http://www.spirit-science.fr/ Index of humain. ADN-images).

Le séquencage du chromosome 21 a trouvé 329 génes, dix génes au moins exerceraient
une influence sur la structure et la fonction du systéme nerveux central et pourraient avoir un
role dans la neuropathogenése du syndrome de Down (Roizen et al., 2003). Environ 95% des
cas du syndrome de Down sont provoqués par une non disjonction, et plus rarement, 1 a 2%

sont dus a des translocations chromosomiques (Celeste et Lauras, 2000).
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La comparaison des polymorphismes de microsatellites sur le chromosome 21 avec
leurs descendants a montré que le chromosome surnuméraire est apporté par la mere dans
90% a 95% des cas de trisomie 21 (Delamarre, 1997). Environ 75% de ces non disjonctions
maternelles surviennent au cours de la méiose I, le reste survenant au cours de la méiose 11

(Delamarre, 1997).

La deuxiéme maladie autosomique la plus fréquente est la trisomie 18 (T.18), sa
prévalence a la naissance est estimée entre 1/6000 et 1/8000 mais la prévalence réelle de la
maladie est plus élevée du fait du taux élevé de fausses couches (Cereda et al., 2012). En
effet, les taux de mortalit¢ néonatale et infantile sont également tres élevés, 68% des
grossesses avec une Trisomie 18 finissent par une mort feetale in utéro (MFIU) et parmi les
naissances vivantes, environ 50% des nouveau-nés atteints ne vivront pas plus d’une semaine

et seulement 5 a 10% dépasseront I’age de 1 an (Cereda et al., 2012 ; Kroes, 2014).

Cette pathologie cytogénétique est provoquée par une aberration chromosomique qui se
définit par la présence du chromosome 18 (un des chromosomes du groupe E) en trois

exemplaires (Figure 2).
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Figure 2 : Caryotype d’un gargon présentant la trisomie 18.
(http://www.spirit-science.fr/ Index of humain. ADN-images).
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Ce chromosome 18 surnuméraire est long de 76 millions de paires de base, il constitue 3
a 4% du génome humain et porte un nombre total de genes compris entre 350 et 450. Plus de
95% des nourrissons souffrant du syndrome d’Edwards ont une trisomie 18 complete (Jorde
Lynn et al., 2004). Comme dans la trisomie 21, il existe un effet significatif de 1’age maternel
et les analyses moléculaires indiquent qu’environ 90% des cas de trisomie 18 sont le résultat

d’un chromosome surnuméraire apporté par la mere (Jorde Lynn et al., 2004).

La trisomie 13, représente la troisiéme aberration chromosomique observée chez
I’enfant. Elle touche environ une naissance sur 10 000 (Jorde Lynn et al., 2004). Au moins
95% des conceptions portant une trisomie 13 avortent spontanément au cours de la grossesse.
Le taux de survie est trés similaire a la trisomie 18, 95% des nourrissons nouveaux nés
vivants, décédent au cours de la premiére année de la vie (Jorde Lynn et al., 2004).
L’aberration chromosomique de cette maladie cytogénétique se définit par la présence du
chromosome 13 (un des chromosomes du groupe D) en trois exemplaires (Figure 3). Ce
chromosome 13 surnuméraire est long de 113 millions de paires de base, il constitue 4 & 6%
du génome humain (I'ADN nucléaire) et porte un nombre total de génes compris entre 400 et
750. Environ 80% des patients souffrant du syndrome de Patau présentent une trisomie 13

compléte (Jorde Lynn et al., 2004).
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Figure 3: Caryotype d’un garcon présentant la trisomie 13.
(http://www.spirit-science.fr/ Index of humain. ADN-images).
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1.1.1.2.2. Aneuploidies des chromosomes sexuels

Chez les nourrissons nés vivants, environ 1 garcon sur 400 et une fille sur 650
présentent une forme quelconque d’aneuploidie des chromosomes sexuels (Jorde Lynn et al.,
2004). En raison, principalement, de 1’inactivation du chromosome X, les conséquences de ce
type d’aneuploidie sont moins sévéres que celles de 1’aneuploidie autosomique. A I’exception
d’une absence compléte de matériel du chromosome X, toutes les aneuploidies des

chromosomes sexuels sont compatibles avec la vie (Allison et al., 2002).

Les principales aneuploidies des chromosomes sexuels sont, la monosomie de I’X qui
provoque le syndrome de Turner et le syndrome de Klinefelter :
= Le syndrome de Turner, touche environ 1/2500 naissances féminines vivantes. La totalité
des embryons atteints de ce syndrome est éliminée in utéro et représente 10 a 20% des
avortements spontanés précoces (Abir et al., 2001 ; Hejbjerg Gravholt et al., 2006). Les
anomalies chromosomiques observées chez les filles souffrant d’un syndrome de Turner sont
assez variables. 50% de ces patientes ont un caryotype 45,X dans leurs lymphocytes
périphériques (Figure 4). Au moins 30 a 40 % sont des mosaiques, le plus souvent de type
45,X/46,XX et moins fréquent 45,X /46,XY. Environ 10 a 20 % des patientes présentent des
anomalies de structure du chromosome X, notamment une délétion d’une partie ou de la
totalité du bras court. Cette variété des anomalies chromosomiques contribue a expliquer les
différences phénotypiques considérables observées dans ce syndrome (Hejbjerg Gravholt et
al., 2006). Des ¢tudes moléculaires ont montré qu’environ 60 a 80% des cas de monosomie
du chromosome X sont provoquées par 1’absence du chromosome sexuel provenant du pére,
la descendance regoit un chromosome X exclusivement de la mére (Jorde Lynn et al., 2004).
On estime que le caryotype 45,X est présent dans 1 a 2% des conceptions, alors que le
syndrome de Turner n’est observé que chez une fille née vivante sur 2000 a 3000. Ainsi la
grande majorité (plus de 99%) des conception a caryotype 45,X avortent en période prénatale

(Jorde Lynn et al., 2004).
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Figure 4: Caryotype d’une jeune fille présentant un syndrome de Turner.(http://www.spirit-

science.fr/ Index of humain. ADN-images).

» Le syndrome de Klinefelter est associé au caryotype 47,XXY (Figure 5). Il appartient aux
polygonosomies, anomalies par exceés de matériel génétique intéressant les chromosomes
sexuels. Il est observé dans approximativement une naissance masculine sur 500 a 1000
(Bojesen et al., 2003). Malgré les caractéristiques phénotypiques relativement 1égéres de
cette affection, au moins la moiti¢ des conceptions a caryotype 47,XXY avortent
spontanément. Un mosaicisme, observé chez environ 15% des patients. Des individus
présentant des caryotypes 48 XXXY et 49, XXXXY ont également été décrits dans le
syndrome de Klinefelter . (Smyth, 1998; Gasman et al., 2001).
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Figure 5: Caryotype d’un garcon présentant un syndrome de Klinefelter.

(http://www.spirit-science.fr/ Index of humain. ADN-images).
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1.1.1.2.3. Aneuploidies en mosaique

Les aneuploidies en mosaique ou encore appelées « Mixoploidies » sont des anomalies
chromosomiques qui surviennent a la suite d’un accident de ségrégation par non disjonction
lors des mitoses post zygotique. Un individu en mosaique est constitué¢ de deux (ou plus de
deux) populations a contenu chromosomique différent, mais provenant du méme zygote

(Briard et al., 2006).

Les trisomies en mosaique sont viables par opposition aux monosomies qui ne le sont
pas. La présence d’un mosaicisme produit souvent une expression clinique plus bénigne de
I’anomalie chromosomique (Celeste et Lauras ,2000 ; Verloes, 2004). Dans le syndrome de
Down, un mosaicisme est observé chez approximativement 2 a 4% des naissances vivantes
trisomiques 21 (Mokhtar et Abdel-Fattah, 2001 ; Catovic et al., 2005 ; Wang et al., 2010).
Les aneuploidies en mosaique des gonosomes sont viables vu I’inactivation du chromosome

X et le faible contenu en génes du chromosome Y (Lespinasse et al., 2005).

1.1.1.2.4. Anomalies de la structure des chromosomes

Comme les anomalies de nombre, les anomalies de structure peuvent aussi bien
concerner les autosomes que les chromosomes sexuels. Certaines anomalies sont dites «
déséquilibrées » car elles induisent la perte ou le gain de matériel chromosomique. C’est le
cas des duplications et des délétions (Jorde Lynn et al., 2004). Les duplications des copies
supplémentaires d'une région chromosomique, entrainent différents nombres de copies de
genes, affectant le phénotype en modifiant le dosage du geéne. Pour ce qui est des délétions,
les conséquences dépendent de la longueur du fragment chromosomique et des génes qui sont
amputés. La plus fréquente est la monosomie partielle ou Syndrome du cri du chat (Figure
6). Sa fréquence dans le monde est estimée a un cas sur 50.000 naissances viables (Niebuhr,
1978). Ce type d’aberration chromosomique est appelée délétion segmentale, elle est de taille
variable. Cette délétion survient de novo dans 90% des cas mais peut étre héritée d'un

remaniement parental équilibré (Jorde Lynn et al., 2004).
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Figure 6: Caryotype d’une fille présentant un syndrome du cri du chat : la fléche indique
I’absence d’une petite partie du bras court de I'un des chromosomes 5 homologues de la classe B.
(http://www.spirit-science.fr/ Index of humain. ADN-images).

Avec I’avénement de bandes a haute résolution, il est devenu possible d’identifier au
microscope un grand nombre de délétions. Les techniques d’hybridation in situ ont permis la
détection souvent trop réduite pour étre observée au microscope. Les syndromes délétionnels
autosomiques constituent le groupe le plus nombreux d’anomalies chromosomiques
cliniquement significatives et les principaux sont Prader-Willi et Angelman (délétion
chromosomiques 15q 11-13) (Jorde Lynn et al., 2004). En raison du phénoméne
d’empreinte, la transmission d’une microdélétion du chromosome 15 paternel entraine le
syndrome de Prader-Willi, tandis qu’une microdélétion provenant de la mére entraine le
syndrome d’Angelman. Une disomie uniparentale (DUP), peut étre observée pour presque
toutes les paires chromosomiques, mais seules certaines disomies sont associées a des
manifestations cliniques en révélant une maladie récessive rare (cas d’iso disomie) ou une
pathologie liée a I’empreinte parentale (syndromes de Prader-Willi et Angelman) (Shaw et

al., 2004).

D’autre structures particulicres, bien que rares, appelées anneaux chromosomiques ont
toujours été I’objet d’un grand intérét. Cette structure est le résultat de la suite d’une double
délétion (une sur le bras court et une sur le bras long) et de la réunion des extrémités ainsi
formées. Puis, le chromosome en anneau évolue au cours des divisions cellulaires, subissant
des successions de duplications délétions. Dans les affections constitutionnelles humaines, le
chromosome en anneau peut remplacer un des chromosomes du complément diploide normal

ou bien étre surnuméraire (Pedeutour et al., 1997).
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Pour ce qui est des translocations, les translocations robertsoniennes avec les
translocations réciproques constituent les remaniements chromosomiques les plus communs
avec une fréquence de 0.8/1000, elles peuvent survenir de novo ou étre transmises (De
Braekeleer et Dao, 1991). Les translocations robertsoniennes, aussi appelées fusions
centriques, résultent de la fusion de deux chromosomes acrocentriques par leur centromeére,
conduisant a la formation d’un chromosome métacentrique. Elles concernent
préférentiellement les chromosomes 13 et 14 ainsi que les chromosomes 14 et 21(Jorde Lynn

et al., 2004).

Un isochromosome est un chromosome anormal formé de deux bras longs ou de deux
bras courts d'un méme chromosome avec perte de I’autre bras. Il peut étre monocentrique ou
dicentrique selon le mécanisme de formation. L’isochromosome le plus souvent rencontré est
I’isochromosome pour le bras long du chromosome X qui constitue une variante

cytogénétique du syndrome de Turner (Atlas du Diagnostic et du Conseil Génétique, 2012).

1.2. Tests génétiques en anténatal

Chez le feetus, les tests prénatals et les analyses diagnostiques sont demandés si
I’anomalie recherchée a déja été identifiée chez un parent ou si une symptomatologie
évoquant un trouble génétique a été dépistée au cours du développement feetal. (Peltonen,

2001).

1.2.1. Diagnostic prénatal (DPN)

Le DPN comprend a la fois des tests de dépistage (DAN : dépistage anténatal) et des
analyses diagnostiques. Le dépistage est un acte politique et collectif, souvent a I’initiative des
pouvoirs publics. Sa vocation premicre n’est pas de délivrer un diagnostic mais d’indiquer un
risque, calculé statistiquement. Le diagnostic est un acte médical et individuel. Si le
diagnostic est, certes, une noble composante de I’art médical, le dépistage est loin d’étre
toujours nécessaire. Pour en justifier la pratique, I’éthique commande qu’il puisse donner lieu

a la mise en place d’une réponse thérapeutique et de comportements adaptés (Arduin, 2009).
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Deés 1968, il est apparu nécessaire d’établir des critéres auxquels devrait satisfaire tout
dépistage systématique destiné a 1’ensemble des nouveau-nés. Ce sont les dix critéres de
Wilson et Jungner (Wilson et Jungner, 1968) qui définissent les conditions de dépistage
d’une maladie :

1. Elle doit correspondre a un probléme important de santé publique ;
. Le dépistage doit conduire a un traitement efficace;
. Etre validée par des tests spécifiques;

. Etre effectuée a un stade pré symptomatique;

2
3
4
5. Etre réalisable par une méthode fiable comportant peu de faux-positifs et de faux-négatifs;
6. Etre acceptée par la population;

7. La pathologie doit correspondre a une maladie connue et bien comprise;

8. Le dépistage doit comporter un bon rapport cotit-bénéfice;

9. Etre accompagnée d’un protocole thérapeutique précis;

10. Etre pérenne.

En 1989, la conférence internationale de consensus de la Sapiniere au Québec a repris
ces critéres en associant la nécessité d’une information suffisante des familles, une
confidentialité des résultats individuels, en insistant sur le fait que tout dépistage devait

apporter un réel bénéfice pour le nouveau-né lui-méme.

En mars 2005, ’Human Genetics Commission (HGC) et le National Screening
Committee (NSC) britanniques ont repris 1’ensemble de ces principes pour la mise en route
d’un programme de dépistage des nouveau-nés, en les détaillant et en les regroupant en 20
critéres. Bien que le consentement parental explicite ne soit pas nécessaire pour le dépistage
des nouveau-nés effectués dans le cadre d’une action de santé publique, les différents
programmes mis en place soulignent toutefois la nécessité d’éduquer le public et d’avoir en
place un systéme qui informe les parents sur les conséquences possibles de leur choix de ne

pas participer au programme de DPN.

L’exemple emblématique de dépistage est celui de la trisomie 21. Le DAN est entré
dans les habitudes avec le triple test (Alpha-feeto-protéine, hormone choriogonadotrope ou
hCG, et cestradiol non-conjugué) et la recherche de la clarté nucale pour le calcul du taux de

risque (Malone et al., 2005).
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La trisomie est dépistée chez les couples qui n’ont pas d’antécédent familial particulier
et dont la femme enceinte est agée de 35 ans et plus (Reddy et Mennuti, 2006). La meilleure
stratégie est recherchée afin d’avoir un taux de faux-positifs le plus faible possible; ces faux-
positifs induisent la réalisation de gestes invasifs (amniocentése) sur un calcul de risque a

priori ¢élevé alors que le caryotype feetal se révélera normal (Centini et al., 2005).

En France, I’arrété du 23 juin 2009, fixant les regles de bonnes pratiques en matiére
de dépistage et de diagnostic prénatals a été modifié¢ par ’arrété du 14 décembre 2018.
Celui-ci, stipule que lors de la consultation médicale prévue a I’article R. 2131-2 du code de
la santé publique, toute femme enceinte, quel que soit son age, est informée de la possibilité
de recourir a un dépistage combiné permettant d'évaluer le risque de trisomie 21 pour l'enfant
a naitre. Ce dépistage associe le dosage des marqueurs sériques du premier trimestre, réalisé a
partir d'un prélévement sanguin, et les mesures échographiques de la clarté nucale. Un
nouveau test portant sur 'ADN fcetal libre circulant dans le sang maternel (ADNIcT21) est
propos¢ en fonction du niveau de risque évalué par le dépistage réalis€¢ en deuxieme
intention. Il est fondé sur la recherche d’une surreprésentation éventuelle du nombre de copies
du chromosome 21 dans I’ADN libre circulant dans le sang maternel (sans différenciation des
fractions feetales et maternelles) (Article 1, arrété du 14 décembre 2018). L’arrivée du test
ADNIcT21 permet de faire un dépistage plus précis avant de recourir éventuellement a une
amniocentése ou choriocentése, I’arrété du 14 décembre 2018 précise que "Seul un
prélevement invasif permet de poser le diagnostic.", ce diagnostic peut étre établi par

caryotype feetal réalisé par amniocenteése ou par choriocentese.

En 2017, la Haute Autorité de la Santé¢ (HAS), avait publié des recommandations sur
la « Place des tests ADN libre circulant dans le sang maternel dans le dépistage de la
trisomie 21 feetale ». Ce travail confirmait que ces tests représentent une innovation
technologique indéniable. La HAS préconisait donc leur introduction dans la procédure
de dépistage de la trisomie 21 feetale. L’arrété du 14 décembre 2018 permet le
remboursement de ces tests a partir du 18 janvier 2019. Ce test ne peut pas se substituer a
I’ensemble des tests proposés dans le cadre du dépistage de la T21 feetale, notamment aux

examens ¢échographiques et ne peut pas se substituer aux tests de confirmation diagnostique.
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L’extension du DPN a posé des questions a I’ensemble des sociétés : les professionnels
(médecins, éthiciens, économistes, juristes), la population générale et ses représentants c’est-
a-dire les politiques, la société civile au sens large et le monde religieux (Botkin, 2003 ;
Cunniff et al., 2004; Van den Berg et al., 2005). Le recours au DPN est trés différent d’un
pays a I’autre, selon la perception de la maladie par la population et les professionnels, les
attitudes vis-a-vis de I’interruption médicale de grossesse (IMG), avec une valeur prédictive
significative pour le facteur «pratique religieuse » (Evers-Kiebooms, 2003). De plus
I’opinion, tant des professionnels que de la population, évolue rapidement avec les années
(Wray et al., 2005). Actuellement, une politique de dépistage systématique des affections
feetales d’une particuliére gravité est menée dans la majorité des Etats européens a I’exception
de I’ Autriche, I’'Irlande et Malte. L’Irlande est le seul pays européen a interdire explicitement
le recours au DPN (Encadrement juridique international dans les différents domaines de

la bioéthique, 2018).

1.2.2. Diagnostic préimplantatoire (DPI)

Le DPI est une méthode de DPN qui s’est développée ces derni¢res années pour les
couples présentant un risque d’avoir un enfant atteint d’une maladie génétique. Cela implique
la détection de I’anomalie génétique avant que I’embryon ne s’implante, donc a un stade ultra-
précoce apres la fécondation, généralement en faisant appel aux méthodes de fécondation in
vitro (FIV), au stade de 6 a 8 cellules, avec prélévement d’une ou deux cellules, trois jours
aprés la fécondation. L’étude du matériel génétique doit étre rapide (par technique
d’hybridation in situ en fluorescence pour les anomalies chromosomiques, ou PCR pour les
pathologies moléculaires) afin de permettre le transfert des embryons sains dans 1’utérus dans
les plus brefs délais, généralement au matin du quatriéme jour (Testart, 2001; Vekemans et

al., 2003).

Le principal avantage du DPI est qu’il évite une IMG apres biopsie du trophoblaste ou
amniocentése. Il va donc concerner les couples a risque de transmettre une maladie génétique,
qui ont déja un enfant atteint, qui connaissent bien les conséquences de la maladie et qui ne
souhaitent pas recourir au DPN classique pour raisons d’opposition morale ou religieuse a

I’'IMG (Vekemans et al., 2003) :
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Le DPI est différent du DPN classique, il n’a pas pour but d’identifier la présence d’une
caractéristique génétique dans un embryon, comme le fait le DPN, il permet de désigner ceux
porteurs de caractéristiques nécessaires a leur sélection. Le DPI est donc sélectif, plutot que
prédictif, il établi la connaissance d’un état. Le DPI suscite plus de réticences car des dérives

sont possibles (Testart, 2001 ; Briard et al., 2006).

Le recours a cette technique pour sélectionner un embryon, ouvre la possibilité d'une
sélection des embryons avant leur implantation et donc un enfant donneur de cellules
génétiquement compatible avec sa sceur malade a donné naissance au concept de « bébé

médicament ou bébé donneur » dans le champ de la médecine prédictive. (Testart, 2001).

En Europe, aucun pays n’autorise le recours au DPI pour sélectionner le sexe de 1’enfant
ou pour toute autre raison non médicale. Les pays autorisant le DPI encadrent strictement sa
pratique, la limitant ainsi a certaines situations comme par exemple les maladies génétiques
graves pour lesquelles il n’existe pas de traitement (Encadrement juridique international

dans les différents domaines de la bioéthique, 2018).

Les pays dont la politique est restrictive sont 1’Allemagne et I’Italie. En Allemagne, la
loi fédérale de 1990 relative a la protection de I’embryon interdisait de manicre implicite le
DPI ainsi que la multiplication des embryons in vitro. La loi du 7 juillet 2011 autorise
aujourd’hui un acceés restreint, sous certaines conditions, au DPIL. Il est ouvert en cas
d’antécédents de maladie héréditaire grave ou en cas de risque important de fausses couches
ou d’enfants mort-nés. Chaque demande doit étre examinée par une commission d’éthique et
les parents peuvent étre conseillés par des spécialistes. Le consentement écrit de la femme est
requis et le diagnostic ne peut étre réalis¢ que dans des centres autorisés par les autorités
compétentes. Il reste prohibé pour toute autre visée. En Italie, la définition du DPI est plus
large dans la mesure ou elle interdit ¢galement la recherche et 1’expérimentation sur
I’embryon. Le gouvernement italien justifie I’interdiction du DPI en Italie par le souci de
protéger la santé de I’enfant et de la femme, la dignit¢ et la liberté de conscience des
professions médicales et 1’intérét d’éviter le risque de dérives eugéniques (Encadrement

juridique international dans les différents domaines de la bioéthique, 2018).
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Les pays dont la politique est libérale sont la Belgique, 1’Espagne, la Norvege, les Pays-
Bas, la Suisse, Israél et les Etats-Unis (Encadrement juridique international dans les

différents domaines de la bioéthique, 2018):

- La Belgique autorise le DPI et la détection d’aneuploidie préimplantatoire (screening). La
décision de mise en ceuvre appartient aux praticiens. En revanche, la sélection de I’embryon
selon son sexe est explicitement interdite.

- En Espagne, Le DPI n’est pas explicitement autorisé mais fait cependant 1’objet d’une prise
en charge par 1’assurance maladie du pays dans le cadre du suivi de la grossesse.

- La Norvége, autorise le DPI selon des critéres de gravité et d’incurabilité de la maladie.

- Au Pays-Bas, le DPI est envisagé comme une méthode alternative au DPN pour des couples
qui ont une forte probabilité de transmettre une anomalie génétique grave a leur enfant.

- La Suisse, jusqu’a présent considérée comme 1’'un des pays les plus restrictifs d’Europe,
s’est prononcée le 5 juin 2016 en faveur de I’autorisation du diagnostic préimplantatoire, y
compris pour le dépistage des aneuploidies. La loi est entrée en vigueur en septembre 2017.

- En Israél, un systéme d’identification des couples a risques est financé par les pouvoirs
publics afin de prévenir la naissance d’enfants atteints de maladies incurables et fatales. Le
DPI en vue du choix du sexe de I’enfant a naitre est par ailleurs permis aux parents qui ont
déja mis au monde 4 enfants du méme sexe.

- Aux Etats-Unis, la sélection du sexe en I’absence d’indication médicale est proposée par 42

% des centres cliniques.
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CHAPITRE 2

DROITS DE L’ENFANT ET TESTS GENETIQUES :

LES ENJEUX ETHIQUES INTERNATIONAUX

La recherche d'une protection internationale de l'enfant a été I'une des préoccupations
prioritaires en matiere de droits de I'nomme (Dupuis, 1997). Les tests génétiques exigent des
régles organisant leur pratique ; des instruments internationaux ont été mis en place pour

servir de référence aux Etats n’ayant pas encore légiféré.

1. Encadrement international des droits de I’enfant: Principales références

Au plan international, de nombreux instruments consacrent le principe de protection et
de promotion des droits de I’enfant. Parallélement, différentes organisations existent et
travaillent a I’amélioration de la qualité de vie des enfants dans le monde entier, parmi elles :
= [’ONU : Organisation des Nations Unies,
= [’UNICEEF : United Nations International Children's Emergency Fund et

= L’OMS : Organisation mondiale de la santé.

1.1. Déclaration Universelle des Droits de ’Homme (1948)

Adoptée le 10 décembre 1948, la Déclaration Universelle des Droits de ’Homme garantit
la protection de la personne humaine et définit les principes de liberté, de sécurité, d’égalité et
de dignit¢ humaine (Déclaration Universelle des Droits de ’'Homme, 1948). Dans son
article 25 alinéa 2, la Déclaration précise que « la maternité et I’enfance ont droit a une aide
et a une assistance spéciales » et décrit la famille comme étant « la cellule naturelle et
fondamentale de la société ». Cette Déclaration Universelle n’a pas de valeur juridique
obligatoire, cependant elle a une valeur morale et fournit un excellent cadre de référence,
aussi bien aux Etats qu’aux organisations internationales. Elle a servi de source d'inspiration a

toutes les grandes dispositions internationales.
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1.2. Déclaration des Droits de I’Enfant (1959)

Le 20 novembre 1959, I’Assemblée Générale des Nations Unies adopte la
Déclaration des Droits de I’Enfant. C’est le premier grand consensus international sur les
principes fondamentaux des Droits des Enfants. Le préambule met en lumiére le besoin de
I’enfant a une protection et a des soins particuliers, « notamment d’une protection juridique
appropriée, avant comme aprés la naissance ». Cette déclaration n'a aucune valeur
légale, mais c’est une fagon symbolique d’inciter les Etats a considérer I’enfant comme une

personne a part enticre (Déclaration des Droits de I’Enfant, 1959).

1.3. Convention Internationale des Droits de ’Enfant (CIDE) (1989)

30 ans apres la Déclaration des Droits de I’Enfant, la Convention internationale des
Droits de PEnfant (CIDE) est adoptée par I’Assemblée Générale des Nations Unies, en
date du 20 novembre 1989. Cette Convention représente le premier texte international
juridiqguement contraignant de protection des Droits de I’Enfant. Elle a été adoptée par 194
pays dans le monde et elle comporte 41 articles relatifs aux droits fondamentaux de chaque
enfant, son intérét supérieur constitue le fil rouge de la Convention (Convention

Internationale des Droits de I’Enfant, 1989)

L’enfant étant défini comme une personne de moins de 18 ans (article ler). Son intérét
est supérieur (article 3): « Les Etats parties s’engagent a assurer a I’enfant la protection et les
soins nécessaires a son bien-&tre, compte tenu des droits et des devoirs de ses parents, de ses
tuteurs ou des autres personnes légalement responsables de lui, et ils prennent a cette fin
toutes les mesures législatives et administratives appropriées». La CIDE reconnait les enfants
comme ayant besoin d’une attention particuliére en raison de leur age et de leur vulnérabilité.
Dans son Préambule, il est noté que « I’enfant, en raison de son manque de maturité physique
et intellectuelle, a besoin d’une protection spéciale et de soins spéciaux, notamment d’une
protection juridique appropriée, avant comme apres la naissance ». Dans ce présupposé, on
retrouve 1'idée de vulnérabilité commune aux enfants. Elle stipule également que « chaque
enfant a droit a un niveau de vie suffisant et a jouir du meilleur état de santé possibley.
L’enfant doit bénéficier du meilleur environnement possible pour son développement, de

services de santé efficaces ainsi que d’aides spécifiques s’il est handicapé.
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La CIDE ne fait pas de distinction de principe entre les enfants quel que soit leur état
mental ou physique, mais elle reconnait que I'enfant handicapé doit bénéficier de dispositifs
spéciaux de formation appropriés a son état. L’article 24 de la Convention est consacré a la
santé des enfants et des adolescents. Le droit a la santé illustre ainsi parfaitement les principes
d’indissociabilité et d’interdépendance des droits reconnus par la CIDE, eux-mémes
interdépendants des besoins fondamentaux des enfants, de leur développement et de leur bien-
étre. En outre, la Convention rappelle que certains groupes d'enfants ont des «besoins

particuliersy; elle retient en particulier les enfants porteurs d'un handicap (article 23).

Le 19 décembre 2011, I’Assemblée générale des Nations Unies adoptait le nouveau
Protocole facultatif a la Convention internationale relative aux droits de 1’enfant (CIDE).
Avec ce nouveau protocole, la communauté internationale a mis « les droits de ’enfant au
méme rang que les autres droits humains» (Protocole facultatif a la Convention

internationale relative aux droits de I’enfant, 2011).

1.4. Convention relative aux droits des personnes handicapées (CDAPH) (2006).

La Convention relative aux droits des personnes handicapées et son Protocole facultatif ont
été adoptés le 13 décembre 2006 par la résolution N°A/RES/61/611 de 1'Assemblée
Générale des Nations Unis (Convention relative aux droits des personnes handicapées,

2006).

Elle est entrée en vigueur le 03 décembre 2008 conformément au paragraphe ler
de I'article 45 de la convention « La présente Convention entrera en vigueur le trentiéme
jour suivant le dépdt du vingtiéme instrument de ratification ou d’adhésion ». Son adoption a
été I’aboutissement d’une vigoureuse revendication des personnes handicapées qui, a travers
le monde, demandaient que leurs droits de I’homme soient respectés, protégés et mis en

ceuvre dans des conditions d’égalité avec les autres.

Plusieurs dispositions font directement référence aux enfants, la Convention est
consacrée spécifiquement aux droits des enfants handicapés. Le législateur international a
abordé toutes les problématiques, notamment dans DI’article 7 qui introduit les obligations

suivantes :

Page 22



= Garantir aux enfants handicapés la pleine jouissance de tous les droits de I’homme et de
toutes les libertés fondamentales, sur la base de 1’égalité avec les autres enfants;

= Assurer, dans toutes les décisions qui concernent les enfants handicapés, 1’intérét supérieur
de I’enfant est une considération primordiale;

= QGarantir a I’enfant handicapé, sur la base de 1’égalité avec les autres enfants, le droit
d’exprimer librement son opinion sur toute question l’intéressant, les opinions de 1’enfant
¢tant diiment prises en considération eu égard a son age et a son degré de maturité, et

d’obtenir pour I’exercice de ce droit une aide adaptée a son handicap et a son age.

D’autres articles de la Convention mentionnent les droits des enfants en situation de
handicap :
= [’article 3 est dévolu a la dignité, a I’autonomie, a la non-discrimination, au respect de la
différence, a I’égalité des chances et a 1’accessibilité; une mention spéciale est faite sur le
principe des capacités évolutives de 1’enfant handicapé et son droit a voir préservée son
identité.
= [’article 4 prescrit que les Etats Parties consultent les personnes handicapées via les
organisations qui les représentent, y compris celles pour les enfants handicapés, lorsqu’ils
¢laborent et mettent en ceuvre des lois et des politiques.
= [’article 16 exige que soient prises des mesures spécifiques pour protéger les enfants
handicapés de toutes formes d’exploitation, de violence et de maltraitance.
= [’article 23 introduit une série de mesures visant a protéger et promouvoir le droit a la vie
de famille, y compris celles des enfants handicapés.
= [’article 24 consacre le droit a 1’éducation et établit que 1’éducation doit étre inclusive a
tous les niveaux et que les enfants handicapés ne soient pas exclus de I’enseignement général
dans I’optique de développer le plein épanouissement du potentiel humain.
= [’article 26 traite de ’adaptation et de la réadaptation : services et programmes doivent
commencer au stade le plus précoce possible pour faciliter la participation et 1’intégration a la

communauté.
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2. Encadrement des tests génétiques

2.1. Au niveau mondial

L’Organisation des Nations unies pour 1'éducation, la science et la culture (UNESCO), a
produit deux déclarations sur les tests génétiques, a savoir la Déclaration universelle sur le
génome humain et les droits de 'homme du 11 novembre 1997 et la Déclaration internationale
sur les données génétiques humaines adoptée a I'unanimité et par acclamation par la 32¢me
Conférence générale de I'UNESCO, le 16 octobre 2003. Ces deux déclarations sont
considérées comme les seuls textes internationaux de référence dans le domaine de la
bioéthique. Certes, elles n’ont pas de valeur contraignante par nature, cependant, elles ont
pour principal atout de faire évoluer 1’état de la réflexion sur les questions de bioéthique et de
permettre aux FEtats n’ayant pas encore légiféré sur ces questions de s’approprier

progressivement un cadre réglementaire.

2.1.1. Déclaration universelle sur le génome humain et les droits de ’homme (1997)

C'est le premier texte international sur «génome humain et les droits de ’homme », il
constitue un engagement moral pour les états et la communauté internationale. Son objet
consiste a fixer le cadre éthique des activités relatives au génome humain, en énongant des
principes de caractére durable. Son texte se décline autour de 'établissement d'un cadre de
bioéthique. Constitué de 25 articles, l'article premier, intitulé « La dignité humaine et le
génome humain », signifie que la dignité de I'homme et I'unité de la famille humaine
confeérent au génome humain sa valeur et demandent qu'il soit protégé de maniére particuliere.
La deuxieéme partie de l'article déclare que «Dans un sens symbolique, il est le patrimoine de
I'humanité» (Déclaration universelle sur le génome humain et les droits de ’homme,

1997).

Les notions rappelées sont :

= Le consentement libre et informé: L’article 5a, traite des droits de ceux qui sont soumis a
«une recherche, un traitement ou un diagnostic» sur leur propre génome.

= Le droit de savoir ou de ne pas étre informé : L’article 5 ¢ demande de respecter le droit
de chacun de décider d'étre informé ou non des résultats d'un examen génétique. Il convient

d'observer a cet égard que le droit de l'individu concerné ne peut pas étre absolu car il faut

Page 24



tenir compte des cas ou cette information entraine des conséquences pour la santé d'autres
personnes (par exemple, les membres de la famille).

= L’interdiction de toute discrimination : L’article 6 stipule « Nul ne doit faire 'objet de
discriminations fondées sur ses caractéristiques génétiques, qui auraient pour objet ou pour
effet de porter atteinte a ses droits individuels, a ses libertés fondamentales et a la
reconnaissance de sa dignité ».

= La confidentialité des données génétiques : L’ article 7 précise que « La confidentialité
des données génétiques associées a une personne identifiable, conservées ou traitées a des fins
de recherche ou dans tout autre but, doit étre protégée dans les conditions prévues par la loi ».
= Le développement d’une coopération internationale : L'article 11 déclare le refus du
clonage humain « Des pratiques qui sont contraires a la dignité humaine, telles que le clonage

a des fins de reproduction d'étres humains, ne doivent pas étre permises ».

Il n'y a aucune mention de I'embryon et du feetus. La question est délicate, spécialement
au sujet de I'embryon dans les premiers jours, entre 6 a 7 jours de vie. Le fait que les €tres
humains non nés et les embryons humains ne soient pas explicitement protégés ouvre la porte,
particulierement dans le domaine des interventions génétiques, aux discriminations et aux

violations de la dignité humaine.

2.1.2. Déclaration internationale sur les données génétiques humaines (2003)

Ce texte complete la déclaration universelle sur le génome humain et les droits de
I’homme sur certains points, principalement I’importance du conseil génétique et la
conservation des données et des échantillons (Déclaration internationale sur les données
génétiques humaines, 2003). Pour le conseil génétique, I’article 11 stipule que « Du point de
vue éthique, il est impératif que lors de l'analyse d'un test génétique pouvant avoir des
incidences importantes sur la santé d'une personne, le conseil génétique doit étre proposé
d'une maniere appropriée. Le conseil génétique devrait étre non-directif, culturellement adapté
et conforme a l'intérét supérieur de la personne concernée ». La Déclaration vise également a
favoriser I'avancement des sciences de la vie et leurs applications technologiques dans le
respect de la dignit¢é humaine, de la protection des droits de I'homme et des libertés

fondamentales.
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2.2. Au niveau européen

Le conseil de I’Europe a produit deux déclarations sur les tests génétiques dans la méme
perspective que les deux précédentes déclarations produites par 'UNESCO. Ces deux textes
juridiquement contraignants sont la Convention pour la protection des Droits de I'Homme et
de la dignité de 1'étre humain a 1'égard des applications de la biologie et de la médecine
(1997), Convention sur les Droits de I'Homme et la biomédecine (Convention d'Oviedo) et le
Protocole additionnel a la Convention sur les Droits de I’Homme et la biomédecine relatif aux

tests génétiques a des fins médicales en 2008.

La premiere déclaration a établi les principes fondamentaux relatifs a la pratique de la
médecine quotidienne, a la recherche biomédicale, a la génétique, au droit, au respect de la vie
privée et au droit a I’information, ainsi que d’autres domaines de la bioéthique tel que la
transplantation d’organes et de tissus. La deuxiéme déclaration, a porté sur la protection
relative aux tests génétiques a des fins médicales en affirmant des principes et des
interdictions. Elle a complété et développé les principes d’éthique médicale de la Convention
d'Oviedo. L’ensemble de ces forment un corpus unique au niveau international en matiére des

droits des patients.

2.2.1. Convention pour la protection des Droits de I'Homme et de la dignité de 1'étre

humain a 1'égard des applications de la biologie et de la médecine (1997)

Texte de référence au niveau européen, entré en vigueur en 1999. Il est le premier
instrument juridique international contraignant en ce qui concerne la protection de la dignité,
des droits et des libertés de 1I’étre humain contre toute application abusive des progres
médicaux. Ce traité part de I’idée que I’intérét de I’étre humain doit prévaloir sur I’intérét de
la science ou de la société. Il énonce une série de principes et d’interdictions concernant
plusieurs domaines tels que la génétique, la recherche médicale et le consentement de la
personne concernée, le droit au respect de la vie privée et le droit a 1’information
(Convention pour la protection des Droits de 'Homme et de la dignité de 1'étre humain a

I'égard des applications de la biologie et de la médecine, 1997).
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Son chapitre IV aborde la génomique humaine. Son article 11 réaffirme le principe de
non-discrimination basée sur I’information génétique. L’article 12 impose que les tests
prédictifs ne soient utilisés qu’a des fins médicales ou de recherche (avec un conseil génétique
approprié). L’article 13 porte sur les interventions sur le génome humain et I’article 14, note
I’interdiction de la sélection du sexe de I’enfant sauf en cas de maladie génétique grave liée au

sexe (Figure 7).

Chapitre IV — Génome humain
Article 11 — Non-discrimination

Toute forme de discrimination a l'encontre d'une personne en raison de son patrimoine
genetique est interdite.

Article 12 = Tests génétiques prédictifs

Il ne pourra étre procédé a des tests prédictifs de maladies génétiques ou permettant soit
d'identifier le sujet comme porteur d'un gene responsable d'une maladie soit de détecter une
prédisposition ou une susceptibilité génétique a une maladie qu'a des fins médicales ou de
recherche médicale, et sous réserve d'un conseil genetique appropré.

Article 13 — Interventions sur le génome humain

Une intervention ayant pour objet de maodifier le génome humain ne peut étre entreprise que
pour des raisons préventives, diagnostiques ou thérapeutiques et seulement si elle n'a pas
pour but d'introduire une modification dans le génome de la descendance.

Article 14 = Non-sélection du sexe

L'utilisation des fechnigues d'assistance medicale a la procréation n'est pas admise pour
choisir le sexe de I'enfant a naitre, sauf en vue d'éviter une maladie héréditaire grave liée au
sexe.

Figure 7: Extrait de la Convention pour la protection des Droits de 'Homme et de la dignité de
I'étre humain a I'égard des applications de la biologie et de la médecine (1997).

Génome humaine. (Articles 11, 12, 13 et 14).

2.2.2. Protocole additionnel a la Convention sur les Droits de ’Homme et la biomédecine

relatif aux tests génétiques a des fins médicales (2008)

Ce texte du 27 novembre 2008 compléte les principes établis par la Convention pour la
protection des Droits de 'Homme et de la dignité de I'étre humain a I'égard des applications

de la biologie et de la médecine. Son protocole rappelle les grandes conditions de validité de
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réalisation des tests génétiques a visée médicale concernant I’information et le consentement
écrit (Protocole additionnel a la Convention sur les Droits de ’Homme et la biomédecine
relatif aux tests génétiques a des fins médicales, 2008). Il précise les conditions dans
lesquelles des tests peuvent étre effectués sur des personnes n’ayant pas la capacité de

consentir (Figure 8) et aborde la question du dépistage génétique (Figure 9).

Chapitre V = Personnes n'ayant pas la capacité de consentir

Article 10 - Protection des personnes n'ayant pas la capacité de consentir

Lorsque, selon la loi, un mineur n'a pas la capacité de consentir, un test génétique sur cette
personne doit étre différé jusqu'a ce qu'elle ait atteint une telle capacité, a moins qu'un tel
report ne soit de nature a nuire 3 sa santé ou a son équilibre.

Figure 8: Extrait du Protocole additionnel a la Convention sur les Droits de I’Homme et la
biomédecine relatif aux tests génétiques a des fins médicales. Personnes n’ayant pas la
capacité de consentir. (Article 10).

Chapitre VIl - Programmes de dépistage genétique a des fins médicales

Article 19
b lavalidité scientifique et I'efficacité du programme ont été établies;

¢ des mesures préventives ou de tratement appropriées a I'egard de la maladie ou du
trouble qui fait 'objet du dépistage sont disponibles pour les personnes concemées;

d des mesures appropriées sont prévues pour garantir un accés équitable au programme;

e le programme prévoit des mesures pour informer de maniére adéquate la population ou
la partie de la population concemée de l'existence, de la finalité du programme de
dépistage et des moyens dy accéder, ainsi que du caractére volontare de la
participation a ce programme.

Figure 9: Extrait du Protocole additionnel a la Convention sur les Droits de ’Homme et la
biomédecine relatif aux tests génétiques a des fins médicales. Programme de dépistage
génétique a des fins médicales. (Article 19).
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A I’heure actuelle, sur le fondement des deux Conventions européennes des droits de
I’homme, trés peu de pays en Europe ont adopté une 1égislation spécifique quant aux tests
génétiques. Leur réglementation demeure relativement hétérogene. Certains pays, notamment
I’Autriche, la Suisse et le Portugal ont adopté des lois couvrant les différents domaines
d’application de la génétique (médical, judiciaire, emploi et assurances). Dans d’autres pays,
comme la France, on trouve des lois couvrant le champ général de la bioéthique. Les
dispositions sur les tests génétiques sont éparses dans la plupart du temps et ne définissent
pas un cadre juridique complet méme si une certaine cohérence apparait sur certains points
tels que le consentement éclairé et le respect de la vie privée (Encadrement juridique

international dans les différents domaines de la bioéthique, 2018).

Le Protocole additionnel a la Convention d'Oviedo a I’originalit¢é de faire des
propositions pour la mise en ceuvre de programmes de dépistage génétique a des fins
médicales. Il traite pour la premicre fois au niveau international des tests génétiques en acces
direct, dont I’offre commerciale pourrait s’accroitre a 1’avenir. Effectivement depuis le
14 avril 2003, une importante €tape a été franchie par le Projet génome humain. Il s’agit d’un
programme de recherche internationale visant a établir le séquencage complet de ’ADN du

génome humain, qui s’est achevé en 2003 (Corto-Stoeklé et al., 2014).

Ce progres scientifique a permis de dépister de nombreuses pathologies génétiques et de
développer des kits offrant a tout un chacun la possibilit¢é d’explorer son patrimoine
génétique, sans prescription médicale via internet. Les tests génétiques en acces libre sur
Internet s’inscrivent dans une évolution culturelle, politique et idéologique des sociétés
contemporaines qui place la santé au panthéon des valeurs et s’accompagne d’une nouvelle
vision du monde fondée sur la promesse d’une longévité physique et intellectuelle pour qui
saurait se conduire selon des principes hygiénistes (Sfez, 1997). Ce phénomene de la mise a
disposition d’une génomique dite personnalisée fait écho a une autre pratique, déja bien
installée dans de nombreux pays : la promotion des produits pharmaceutiques directement
aupres des consommateurs plutot qu’aupres des professionnels de santé. Aujourd’hui, ce type

de marketing est couramment utilisé (Ducournau et al., 2011).
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Inévitablement, depuis la disponibilité croissante des tests, des offres accessibles sans
intermédiaire médical (acces libre) sont apparues dans certains pays notamment la Belgique,
le Royaume-Uni, la Gréce et la Slovénie. Cette situation permet une analyse entie¢re de I’ADN
pour 999 euros, sur une application d’un smartphone (Veritas Genetics, 2018). Aux Etats-
Unis, des tests génétiques sont également accessibles sans prescription médicale et sont
facturés par les laboratoires, comme 1’identification des genes de prédisposition pour le cancer
du sein. La loi intervient en aval, 24 Etats américains auraient interdit la divulgation des
résultats de tests génétiques en 1’absence d’un médecin. Le test génétique se construit en
I'absence de prescription médicale lors de la vente, et d'accompagnement par un professionnel
de santé lors de ’accés aux résultats. Ce marché va a I’encontre de certaines législations
nationales et génére des controverses. C’est le cas de certains pays, come la France,
I’Allemagne, la Suisse et le Portugal, ou le recours aux tests génétiques n’est pas libre, ces
analyses génétiques sont proposées dans le cadre des systémes nationaux de santé, ou ils ne
peuvent étre effectués qu’apreés une prescription médicale, dans le cadre d’un suivi médical
individualisé ou le patient est informé en amont de la nature et de la portée du test et il est
accompagné en aval lors de la révélation des résultats (Encadrement juridique

international dans les différents domaines de la bioéthique, 2018).

L’apparition de ce nouveau marché suscite de nombreuses inquiétudes. Diverses
réactions des professionnels de la médecine et de la génétique s’expriment soit
individuellement soit par le biais de leurs associations professionnelles (textes de la Société
européenne de génétique humaine), pour demander des réponses appropri€es a cette nouvelle
offre (Hunter et al., 2008). Le débat professionnel se heurte a plusieurs questions : la validité
scientifique de tels tests génétiques (Wallace, 2009), leur utilité¢ clinique (Hogarth et al.,
2008), et enfin le caractere direct de cette offre qui ne s’accompagne ni d’une prescription ni
d’un accompagnement médical dans I’interprétation des résultats (Howard et al., 2008 ;

Hauser et al., 2009).
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CHAPITRE 3

ETHIQUE, TESTS GENETIQUES ET SANTE DE L’ENFANT:

LA SITUATION EN ALGERIE

L’enfant est la richesse de la nation, il représente un enjeu majeur dans la société, c’est
une personne a part enticre. L’Etat algérien a consenti beaucoup d’efforts en matic¢re de

promotion et de protection de I’enfant.

1. Ethique médicale et Bioéthique

1.1. Ethique médicale

En Algérie, le terme d’« Ethique médicale » apparait pour la premiére fois dans un
texte juridique le 31 juillet 1990 (loi n°® 90-17 du 31 juillet 1990), modifiant et complétant la
loi n°85-17 du 16 févier 1985 relative a la protection et a la promotion de la sant¢ dans son

article 2 du chapitre III du titre IV de la dite loi est désormais intitulée « Ethique médicale ».

Conscient de I'importance de 1’éthique médicale dans I’approche des problémes de
santé, les pouvoirs publics en Algérie ont créé le conseil National de I’Ethique des Sciences
de la Sant¢ « CNESS » en 1990, la loi n° 90-17 du 31 juillet 1990 modifiant et complétant la
loi n°85-17 du 16 févier 1985 relative a la protection et a la promotion de la santé¢ (Figure

10).
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JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N* 35 15 ao(t 1990

« Art. 188/1. — 11 est créé un conseil national de
I'ethique des sciences de la santé, chargé d’orienter et
d’émettre des avis et des recommandations sur le
prélévement de tissus ou d’organes et leur transplanta-
tion, l'expérimentation, ainsi que sur toutes les
méthodes thérapeutiques requises par le développe-
ment technique médical et la recherche scientifique,
tout en veillant au respect de la vie de la personne
humaine et a la protection de son intégrité corporelle et
de sa dignité, et en tenant compte de 'opportunité de
I'acte médical a pratiquer ou de la valeur scientifique du
projet d’essai ou d’expérimentation.

La composition, 'organisation et le fonctionnement
de ce conseil sont fixés par décret.»

Figure 10: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 35.Création et installation
du Conseil National de I’Ethique des Sciences de la Santé « CNESS ». (Article 168/1).

Il a été installé a Alger en date du 13 octobre 1996 par décret exécutif n® 96-122 par le

ministre de la santé et de la population (Figure 11).

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N° 22 10 avril 1996

Décret exécutif n® 96-122 du 18 Dhou El Kaada
1416 correspondant au 6 avril 1996
portant composition, organisation et
fonctionnement du conseil national de
I'éthigue des sciences de la santé.

Décréte :

Article ler. — En application de l'article 168/1, alinéa 2
de la loi n® 85-05 du 16 février 1985 susvisée, le présent
décret a pour objet de fixer la composition, l'organisation
et le fonctionnement du conseil national de I'¢hique des
sciences de la santé, dénommé ci-apres “le conseil™.

Art. 2. — Le siege du conseil est fixé a Alger.

Figure 11: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 22. Composition,
organisation et fonctionnement du Conseil National de 1’Ethique des Sciences de la Santé « CNESS ».
(Articles let 2).
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Sa composition a été élaborée par décret exécutif n° 96-122 du Journal Officiel n° 22
du 18 Dhou El Kaada 1416, correspondant au 6 avril 1996, au ministere de la Santé, de la
Population et de la Réforme hospitalicre « Art 2. » (Figure 12). Le conseil a été composé de
20 membres qui représentent différents ministéres: (la Défense, la Justice, la Santé,
I’Enseignement supérieur, les affaires religieuses et le Travail). Les professionnels de la santé
sont représentés par 12 membres, le haut conseil islamique dispose d’un siege, de méme que

le conseil de I’Ordre des médecins.

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N° 22 10 avril 1996

Décret exécutif n° 96-122 du 18 Dhou El Kaada
1416 correspondant au 6 avril 1996
portant composition, organisation et
fonctionnement du conseil national de
I'éthique des sciences de la santé.

Art. 3. — Le conseil est composé des membres
suivants:

— un représentant du ministre chargé de la défense
nationale,

— un représentant du ministre chargé de la justice,

— un représentant du ministre chargé de la santé et de la
population,

— un représentant du ministre chargé du travail,
de la protection sociale et de la formation
professionnelle,

— deux (2) représentants du ministre chargé de
I'enseignement supérieur et de la recherche scientifique.

— neuf (9) professeurs en sciences médicales désignés
par le ministre chargé de la santé, -~

— trois (3) praticiens de la santé désignés par le
ministre chargé de la santé,

— un représentant du conseil supérnieur 1slamique,

— un représentant du conseil national dz déontologie
médicale.

La liste nominative des membres du conseil cités
ci-dessus, est fixée par arrété du ministre chargé de la
santé, sur proposition de l'autorité dont ils relevent.

Figure 12 : Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 22. Composition du
Conseil National de I’Ethique des Sciences de la Santé « CNESS ». (Article 3).

Page 33



L’organisation et le fonctionnement du « CNESS » ont été établis par décret exécutif
n° 96-122 du Journal Officiel n° 22 du 18 Dhou El Kaada 1416 correspondant au du 6 avril
1996 au ministére de la Santé, de la Population et de la Réforme hospitaliere« Art 4, 5, 6, 7,
8,9,10,11, 12 et 13. » (Figure 13).

ouRNAL OFFICIL DE Lo REPUBLIQUE ALGERIENNE N 2 10 v 1
- D-kr;ll exécutif n” 96-122 du 18 Dhou Kl K-ul; - o
1416 correspondant au & avril 1996
portant composition, organisation et

fonctionnement du conseil natlional de
I'éithique dex sclences de In sanié.

Art. 4. — Le conscil est présidé par un nembre élu. en
son sein. pour une durde de quaire (4) années,
renouvelable.

Art. 5. — Les membres du conseil sont désignés pour
une durée de quatre (4) années, renouvelable.

Le mandat des membres désignés en raison de leurs
fonctions cesse avec celles¢i

ArL 6. — Le conseil peut faire appel A toute personne
physique ou morale dont la contribution est jugée utile au
déroulement de ses travaux.

Art. 7. — Le conseil peut se doter de commissions
spécialisées, -

Le conseil dispose d'un secrétlariat technique assuré par le
ministére chargé de la santé et de la population.

Art. 8. — Le conseil élabore et adopte son réglement
intéricur dont il transmet une copic au ministre chargé de
la santé.

<3

Art. 9. — Le conscil 3¢ réunit, au moins deux fois par

an cn sesiion ordinaine, sur convocation de son président.

Il peut se réunir en sessions extraordinaires, & la
demande, =0ii de son président, soit du ministre chargé de
la santé ou des deux hiers (273) de ses membres,

Art. 10. — Le conseil peut &tre saisi par toute personne
physique ou morale pour toute question entrant dans le
cadre de ses missions.

Art. 11, — Le conseil adresse, au ministre chargé de Ia
santé, copie de 'ensemble de ses travaux.

Art. 12, = Le conseil regoit une dotation financidre dans
le cadre de la réglementation en vigueur pour les betoins
de son fonctionnement. Cette dotation st inscrile au
budget du ministére chargé de la santé.

Art. 13. — Le présent décret sera publié au Journal
officiel de la Républigue algérienne démocratique et

populaire.

Figure 13 : Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 22. Organisation et
fonctionnement du Conseil National de I’Ethique des Sciences de la Sant¢ « CNESS ». (Articles 4, 5,
6,7,8,9,10,11, 12 et 13).
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Sa premiére préoccupation a été d’examiner essentiellement les problémes relatifs aux
transplantations d’organes humains, ainsi que toutes les méthodes thérapeutiques requises par
le développement de la médecine et de la recherche scientifique dans le respect de la vie et
de la dignité. Ses principales recommandations ont consisté a mettre a disposition par les
pouvoirs publics des moyens matériels, humains et financiers nécessaires a la réalisation des
transplantations d’organes a partir de donneurs vivants ou de cadavres, de veiller a la stricte
application de la loi en ce qui concerne notamment la gratuité, la non-discrimination, 1’égalité
des chances a I’acces aux greffes. Etre attentif, en ce qui concerne la greffe chez I’enfant au
double plan, d’une part, médical, la formation de praticiens qualifiés et d’autre part, la
juridique, la protection de I’enfant mineur. Accorder une place de choix a la transplantation
d’organe dans ’ordre prioritaire des préoccupations de santé publique et d’assurer un suivi
rigoureux et a long terme des suites de ’opération. Favoriser les prélévements d’organes a
partir de cadavres. Encourager la création d’une association de donneurs d’organes,
I’établissement d’un registre national de donneurs d’organes, la création d’une Agence

Nationale de Développement des transplantations et greffes d’organes (El Kebir, 2005).

Le programme de travail du conseil national de I’éthique des sciences de la santé dans
d’autres domaines a été axé sur les aspects éthiques liés aux maladies génétiques ; ce théme a
regroupé les questions relatives a la consanguinité, aux malformations génétiques, soulevant
le probléme de I’interruption de grossesse. Le deuxieme théme a pris en charge les questions
relatives a la procréation médicalement assistée (PMA), le troisiéme a été consacré aux

handicaps, et le dernier théme a concerné les victimes du terrorisme (EI Kebir, 2005).

1.2. Bioéthique

1.2.1. Projet de création de la chaire de bioéthique aupres de PUNESCO

Devant I’insuffisance des connaissances en bioéthique et les difficultés d’acces aux

sources documentaires et informatives, une initiative a été prise pour présenter un projet de

création d’une chaire de bioéthique de ’'UNESCO en Algérie (El kebir, 2005).
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L’une des ambitions de la chaire est de constituer un centre dont la vocation et la
mission seraient de proposer des reperes par la dispense d’un enseignement de bioéthique axé
sur le questionnement et 1’incitation a la réflexion et d’étre un interlocuteur pour débattre et
réfléchir sur les questions bioéthiques. L’espoir est de constituer au niveau international, un
réseau d’échanges, d’informations et d’expériences avec les autres pays, cette démarche peut
servir au niveau national, a tous les acteurs qui, de prés ou de loin, ont une implication avec le
monde de la santé et des sciences de la vie. Sur le plan politique et en partenariat avec les
institutions concernées par 1’élaboration des politiques législatives en santé publique. La
création d’une chaire de bioéthique a I’université d’Oran est également la marque d’intérét et
d’attachement aux valeurs que défend 1’organisation. C’est aussi une réponse favorable a
I’invitation lancée par I’institution mondiale de s’associer aux débats bioéthiques (El kebir,

2005). Hélas ce projet n’a pas abouti.

L’Algérie a été représentée par le Professeur Elkebir Fatima Zohra auprés du comité

intergouvernemental de Bioéthique de ’'UNESCO de 2001 a 2003.

1.2.2. Organisation des premiers colloques internationaux de bioéthique

Le premier colloque international de bioéthique en Algérie a été organisé par le
professeur El Kebir Fatima Zohra a ’université d’Oran Es-Sénia, les 2, 3 et 4 mai 2000. Ce
fut un espace d’échanges et de complémentarité ainsi qu’un point de départ pour ouvrir des
perspectives de réflexion et de recherches qui marque 1’engagement en faveur de la promotion
de la bioéthique en Algérie. Cinq sessions ont été inscrites au programme:

Ethique et médecine des catastrophes,
Actualité de la bioéthique,

Droit de la santé,

Déontologie et éthique et

Bioéthique et société.

Les actes du colloque ont été publiés en livre intitulé « BIOETHIQUE : Médecine des
catastrophes Actualités, Droit et Société » (El kebir, 2000).
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Suite aux recommandations de ce colloque, un enseignement d’éthique a été introduit

dans le cursus de premiére année de médecine depuis la rentrée universitaire 2001-2002.

Le deuxieme colloque international de bioéthique a été également organisé¢ par le
professeur El Kebir Fatima Zohra a I'université d’Oran Es-Sénia, du 20 au 22 novembre

2004, soit 4 ans apres le premier.

1.2.3. Formation en Bioéthique

En 2012, une formation de post-graduation de Bioéthique a ¢été instaurée par le
professeur El Kebir Fatima Zohra a I'université d’Oran 1 Ahmed BENBELLA par arrété
d’habilitation n°: 186 du 24/06/2012. La premiere soutenance de thése de magister dont
I’intitulée « Ethique de la recherche et des essais cliniques: Cas des procréations
médicalement assistées » (Boucif Debab, 2014), a cu lieu en 2014. Cette thése a été publiée

en livre par les éditions universitaires européennes (Boucif Debab et El kebir, 2015).

1.3. Dispositif juridique actuel en matiére d’éthique médicale et de bioéthique

En 2018, le dispositif juridique national en matieére d’éthique médicale et de bioéthique
s’est enrichi a travers la promulgation de la nouvelle loi sur la santé, publiée sur le journal
officiel n°49 du 29 juillet 2018 relative a la santé. Le titre VII de la nouvelle loi sanitaire est
intitulé « ETHIQUE, DEONTOLOGIE ET BIOETHIQUE MEDICALE », totalement
consacré¢ au domaine de 1’éthique biomédicale, il est composé de quatre chapitres et 60

articles répartis comme suite:

- Chapitre 1%, intitulé « Dispositions générales», il a comporté 4 articles (de 339 a 342).
Dans ce chapitre, le lIégislateur algérien a commencé par définir 1’éthique médicale (article
339), (Figure 14), puis il évoqua les valeurs éthiques qui doivent guider les professionnels de
la sant¢ notamment les principes du respect de la dignit¢ de la personne, de I’honneur, de
I’équité et des régles de déontologie (article 340) ensuite par interdire I’exercice illégal de la
profession de santé (article 341), et en définitive il a évoqué la création du conseil National de
I’Ethique des Sciences de la Santé « CNESS » aupres du ministére de la santé (article 342)
(Figure 15).
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TITRE VII

ETHIQUE,DEONTOLOGIE ET BIOETHIQUE
MEDICALE

Chapitre ler

Dispositions générales

Art. 339. — L'éthique médicale, au sens de la présente loi,
désigne les régles de bonne conduite auxquelles sont soumis
les professionnels de santé dans l'exercice de leurs
professions. Elle implique les régles de déontologie,

d’éthique scientifique et de bioéthique.

Figure 14: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Ethique médicale selon

le droit algérien. (Article 339).

NAL OFFICIEL DE LAREPUBLIQUE ALGERIENNE N* 46 29 juillet 2018

TITRE VII
ETHIQUE. DEONTOLOGIE ET BIOETHIQUE
MEDICALE
Chapitre ler

Dispositions générales

Art. 342, — 1l est créé, auprés du ministre chargé de la
santé. un conseil national de I'éthique des sciences de la

sante.

La composition, les missions, 1'organisation et le
fonctionnement du conseil, sont fixés par voie réglementaire.

Figure 15 : Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46.Conseil National de

I’Ethique des Sciences de la Santé. (Article 342).
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- Chapitre 2, intitulé « Aspects éthiques liés aux patients », a compris 2 articles (343 et
344), consacrés aux aspects éthiques liés aux patients, particuliérement, le consentement libre

et éclairé.

- Chapitre 3, intitulé « Déontologie dans le domaine de la santé », il a concerné 9 articles
(de 345 a 353) portant sur ’ensemble des principes et régles qui régissent les professions de

santé et les rapports de professionnels de santé entre eux et avec les malades.

- Chapitre 4, intitulé¢ « Bioéthique ». Constitu¢ de 46 articles (de 354 a 399), ce dernier est
considéré comme étant une nouveauté introduite par cette nouvelle loi. Le premier (article
354), a porté sur la détermination des quatre domaines de la bioé¢thique (Figure 16). Les
dispositions relatives a chaque domaine ont été élaborées en section :

-Section 1 a concerné les prélévements et a la transplantation d'organes, de tissus et de
cellules humains, celle-ci a compris 13 articles (de 355 a 367).

-Section 2 a concerné les aspects éthiques liés aux droits des donneurs de sang et a
compris 2 articles a savoir I’article 368 et 369.

-Section 3 a concerné I’assistance médicale a la procréation, elle a compris 7 articles
(de 370 a376).

-Section 4 a concerné la recherche biomédicale, elle a compris 23 articles (de 377 a

399).

munmw.nz LAREPUBLIQUE ALGERIENNE N° 46 29 juillet 2018

TITRE VII

ETHIQUE.DEONTOLOGIE ET BIOETHIQUE
MEDICALE

Chapitre 4
Bioéthique

Art. 354. — La bioéthique est I'ensemble des mesures
liées aux activités relatives a la transplantation et a la greffe
d’organes, de ussus et de cellules, au don et a I'unlisation du
sang humain et de ses dénivés, a "assistance médicale a la
procréation et a la recherche biomédicale.

Figure 16: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Bioéthique selon le
droit algérien. (Article 354).
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2. Tests génétiques

Les tests génétiques englobent deux grandes catégories d'application : d'une part, le test
prédictif, le dépistage des porteurs de génes déléteres et le test diagnostic, et d'autre part, les
empreintes génétiques. En Algérie, la réglementation actuelle en matiere de tests génétiques

porte principalement sur les tests de filiation et les empreintes génétiques.

2.1. Test de paternité

Le droit algérien envisage la filiation comme un des effets du mariage dans les mémes
termes que la loi islamique. Selon I’article 40 de I’ordonnance du 27 février 2005 modifiant et
complétant la loi du 9 juin 1984, le code algérien permet au juge de recourir aux moyens de

preuves scientifiques en mati¢re de filiation (Figure 17).

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALCERIENNE N® 15 27 fevrier 2002

« Art. 40. — La fihation est établie par le manage
valide, la reconnaissance de patermité, la preuve, le
mariage apparent ou vicié et tout marage annulé apreés
consommation. conformément aux articles 32, 33 et 34 de
la présente lo1.

Le jJuge peut recourir aux movens de preuves
sclentifiques en matiere de filiation ».

Figure 17: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 15. Filiation dans le droit
algérien. (Article 40).

En Algérie, la loi consiste a confirmer la paternité d’un enfant a travers les tests ADN.
La sécurité du lien parental dans l'intérét primordial de I'enfant, 1'équilibre et la paix des
familles, justifient que la preuve biologique ne puisse étre rapportée que sous le contréle du
juge. Toute procédure faite en dehors du cadre judiciaire est passible de forte amende et puni

d’emprisonnement.
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En raison du caractére sensible de I’information génétique, deux laboratoires d’analyses
ont pour mission d’accompagner la justice a ¢lucider la paternit¢ d’un enfant a savoir le
laboratoire national de police scientifique sis a Chateauneuf (El-Biar) et le laboratoire national

d’études criminologiques relevant de la Gendarmerie nationale sis a Chéraga.

2.2. Empreintes génétiques

Les empreintes génétiques ont un pouvoir d'information trés important. Elles sont
reconnues comme une évolution majeure de 1’histoire de I’enquéte judiciaire. L’exploitation
de I’acide désoxyribonucléique (ADN) constitue 1’un des outils les plus fiables en matiere
d’identification. En Algérie, un cadre législatif a été établi a travers la loi n°16-02 du 19 juin
2016 complétant I'ordonnance n°66-156 du 8 juin 1966 portant code pénal et de la loi n°16-03
du 19 juin 2016, relative a l'utilisation de I'empreinte génétique dans les procédures judiciaires
et l'identification des individus dans le respect de leur vie privée et de leurs données

personnelles.

Le premier chapitre la présente loi est intitulé « DISPOSITIONS GENERALES», il
comporte deux articles, le premier réglemente I'utilisation de I'ADN dans les procédures
judiciaires et l'identification des personnes disparues ou non identifiées et le deuxieme définit
I'empreinte génétique, I’ADN, les parties codantes de I’ADN, les parties non codantes de

I’ADN, I’analyse génétiques, les prélévements biologiques et le rapprochement (Figure 18).
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JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUELIQUE ALGERIENNE N* 37 22 juin 2016

Loi n* 16-03 du 14 Ramadhan 1437 correspondant au
19 juin 2016 relative a I'utilisation de I'empreinte
genetique dans les procedures judiciaires et
I'identification des personnes.

CHAFTTREI
DISPOSITIONS GENERALES

Article ler. — La présente loi a pour objet de fixer les
regles d'utilisation de I'empreinte génétque dans les
procedures judiciaires et l'identification des personnes
disparues ou non identifiges.

Arn 2. — An sens de la présente loi, on entend par -

1- Empreinte génetique : la succession dans la partie
non codante de I'ADN ;

2. ADN (Acide desoxyribonucléique) - enchaimement
de nucléotides. dont chacune est composée dune base
azotée Adénine (A), Guanine (G). Cytozine (C) et
Thymine (T), d'un sucre (deésoxyribose) et d'un
groupement phosphate |

3- Parties codantes de I'ADN : les séquences de
I'ADN portant I'information genétique pour la synthése
d'une protéine ;

4- Parties non codantes de PADN - les séguences de
I’ADN qui ne sont pas traduites en protéines ;

5- Analyse genetique @ D'ensemble des eétapes
effecuées sur les prelevements biologigques en vue
d’obtenir une empreinte génétique ;

6- Prelevements biologiques : tissus ou liguides
biologiques pemmettant d'obtenir une empreinte
geénétique ;

7- Rapprochement :© la comparaison de deux
empreintes genetigues.

Figure 18: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 37. Dispositions générales
relatives a l'utilisation de 'empreinte génétique dans les procédures judiciaires et I'identification des
personnes. (Articles 1,2, 3, 4, 5, 6,7).
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Le deuxiéme chapitre est intitulé « CONDITIONS ET MODALITES
D’UTILISATION DE L’EMPREINTE GENETIQUEY, celui-ci comporte 6 articles allant
de I’article 3 a I’article 8.

L’article 3, insiste sur le respect de la dignité, de la vie privée de la personne et de la
protection de ses données personnelles qui doivent étre garanties durant les différentes étapes

de prélevement biologique et d'utilisation de I'empreinte génétique.

L’article 4 stipule que les procureurs de la République, les juges d’instruction et les
juges de sieges sont habilités a ordonner des prélévements biologiques et de les analyser
génétiquement conformément aux dispositions du code de procédure pénale et de la présente
loi. Dans les mémes dispositions, les officiers de la police judiciaire, agissant dans le cadre de
leurs investigations peuvent, apres autorisation préalable de I’autorité judiciaire compétente,

demander des prélévements biologiques pour analyse génétique.

L’article 5 dispose, de son coté, qu’il peut étre procédé aux prélévements biologiques
aux fins d’obtenir une empreinte génétique sur les personnes suspectées d’avoir commis des
crimes ou délits contre la streté de 1’Etat, les personnes, aux bonnes mceurs, aux biens, a
I’ordre public ou des infractions prévues par la loi relative a la lutte contre les stupéfiants ou
par la loi relative a la lutte contre le blanchiment de capitaux et au financement du terrorisme,
ainsi tout autre crime ou délit lorsque la juridiction compétente le juge nécessaire. Il dispose
¢galement que le prélévement biologique sur un enfant ne peut étre effectué qu’en présence
de I’un de ses parents, de son tuteur, de la personne a laquelle la garde a été confi¢e ou de la
personne qui les représentent légalement. A défaut, en la présence du représentant du parquet
général compétent. Il prévoit également la détermination des conditions relatives a
I’enregistrement des données génétiques dans la base de données, instituée, auprés du service
central de I’empreinte génétique, ainsi que les conditions de leur exploitation, conservation et
effacement, les conditions de la tenue des fichiers relatifs aux catégories des personnes et des
preuves pénales et la détermination des prérogatives du magistrat chargé de service central de
I’empreinte génétique. Le dernier article stipule que les analyses génétiques ne peuvent étre

effectuées que par des laboratoires et des experts agréés.
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Le troisitme  chapitre est intitulé « SERVICE CENTRAL DES
EMPREINTES GENETIQUES», son Article 9 précise qu’il est créé, au ministére de la
justice, un service central des empreintes génétiques dirigé par un magistrat, assisté d’une

cellule technique.

Le quatriéme chapitre est intitulé « DISPOSITIONS PENALES», dans ce volet le
projet de loi propose I’incrimination de la divulgation des données enregistrées dans la base
centrale des données. Son texte présente 1’incrimination de I’utilisation des échantillons
biologiques ou empreintes génétiques a des fins non prévues par le projet de loi et le refus
d’obtempérer aux réquisitions de se soumettre a des prélevements pour obtenir I’empreinte
génétique. Selon le projet de loi, les services spécialisés de la Streté et de la Gendarmerie
nationale continuent a conserver les échantillons biologiques sur lesquels des analyses
génétiques ont été effectuées, jusqu’a leur destruction. Il prévoit également le transfert des
empreintes génétiques conservées auprés des services suscités vers la base centrale de
I’empreinte génétique, prévue par la présente loi, dans un délai maximum d’une année, a
partir de son institution. Le ministére de la Justice a insisté sur I’interdiction au recours a
I’empreinte génétique sans nécessité ou 1’'usage des échantillons recueillis ou stockés a des

fins illégales.

2.3. Plan National Cancer 2015-2019

Parmi les axes stratégiques du projet national de tests moléculaires, I’amélioration de la
prévention, et du dépistage de certains cancers, la redynamisation du traitement et le
renforcement des capacités de financement de la prise en charge des cancers. Ce projet
s'intégre dans le domaine d'une prise en charge des maladies cancéreuses, prenant en compte
les caractéristiques intrinseques des tumeurs mais aussi les caractéristiques individuelles des
patients dans le but de s'orienter vers une médecine personnalisée. Ainsi, il est devenu
indispensable d’établir le statut mutationnel de chaque patient afin d’orienter le clinicien vers

une médecine personnalisée selon la signature moléculaire.
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I1 s’agit donc de mettre a leur disposition des tests moléculaires afin d’établir le statut
mutationnel de chaque patient. Seuls ceux possédant des mutations de ces geénes dits
oncogénes, seront éligibles a un traitement par des thérapies ciblées, dite médecine
personnalisée. Ceci va permettre d’éviter aux patients non ¢éligibles, les effets secondaires des
drogues et également, de réduire le colt d’achat des produits anti cancers exorbitant. En
outre, il est nécessaire d’explorer le statut mutationnel des geénes héréditaires constitutionnels
tels que les génes BRCA1 et BRCA2 dans la population algérienne ou le taux de
consanguinité est trés élevé. Ceci aura un impact de prévention étant donné que les personnes
ayant des mutations de ces deux geénes pourront décider d’établir des mastectomies ou
ovariectomies de prophylaxie afin de prévenir le cancer. Un « Comité National chargé du
Suivi de la Lutte contre le Cancer» a été créé par arrété Ministériel N°64 du 24 mars 2014.
Selon son article 2, le comité a pour missions 1’¢laboration du Plan National de lutte contre le

Cancer pour la période 2015-2019.

3. Droits fondamentaux de I'enfant : Contexte national

Dans le vocabulaire juridique, I’enfant est assimilé au mineur, le caractérisant alors par
sa jeunesse, c’est un étre humain dont la majorité n’est pas atteinte, sachant que celle-ci est
fixée en vertu de la législation qui lui est applicable, il est donc le petit homme, celui qui n’a
pas encore acquis toutes les qualités nécessaires pour assumer les devoirs et responsabilités de

la vie sociale et juridique (Hauser, 1996).

En Algérie, la majorité civile est fixée dans le Code Civil, conformément a 1’article 40,
a 19 ans révolus. L’intérét et la protection de 1’enfant constituent les principes fondamentaux
de I’ensemble des textes 1égislatifs, réglementaires et administratifs promulgués en faveur de
I’enfant. L’article 25 du code civil, stipule que I’enfant congu jouit des droits déterminés par
la loi. Dans le corpus législatif, I’enfant dispose du droit a I’égalité et a la non-discrimination,
a I’intérét supérieur, au droit a la vie et a la survie, au droit @ un nom, a une nationalité et a la
préservation de 1’identité, a une meilleure protection familiale, a une meilleure santé possible,

a I’éducation et a la protection.
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Dans ses articles 259 et 304, le code pénal garantit a I’enfant le droit a la vie a tous les
stades de son développement. Il considére 1’infanticide comme meurtre ou assassinat d’un
enfant nouveau né, de méme qu’il proscrit I’avortement sauf dans les cas de prescription
médicale. Au terme de la loi portant constitution en son article 53, l’enseignement

fondamental est obligatoire. Sa gratuité obéit aux conditions fixées par la loi.

4. Santé de ’enfant

L’Algérie, depuis son indépendance en 1962, a travers un engagement soutenu a la
politique de santé publique, a fait des réalisations considérables dans 1'amélioration de la
situation de la santé dans le pays. Les taux de mortalité maternelle et infantile ont baissé, des
campagnes de vaccination réussies ont été introduites et I'espérance de vie de la plupart des
segments de la population a considérablement augmenté¢ (Rapporteur spécial nations unis

des droits de I'homme, 2016).

Dans la législation algérienne, ’article 54 de la constitution, reconnait a tous les
citoyens le droit a la protection de la santé. Les mesures médicales relatives a la protection
maternelle et infantile ont été établies par la loi n°85-05 du 16 février 1985 relative a la
protection et la promotion de la santé. Cette loi dite « 85-05 », a succédé a I’ordonnance 1976
portant code de santé publique. Dans son article 68, les mesures de protection maternelle et

infantile doivent étre garanties a tous les stades du développement de 1I’enfant (Figure 19).
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JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE {7 février 1985

Lol n® 85-05 du 16 février 1985 relative A la pro-
tection et 4 la promotivn de la santé

TITRE 11
SANTE PUBLIQUE ET EPIDEMIOLOGIE
Chapltre V

Mesures de protection maternelle et Infantlle

Art. 68, — La- protection maternelle et Infantile
est 'ensemble des mesures médicales, sociales, adm!-
nistratives, ayant pour but, notamment :

— de protéger la santé de la mere en lu! assurant
les meilleures conditions médicales et soclales aussl
“bien avant, pendant, qu'apreés la grossesse ;

- de réaliser les meilleures condltions de santé et
de développement psycho-moteur de 'enfant.

Figure 19: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 8. Mesures de protection
maternelle et infantile. (Article 68).

En 2018, la loi n°18-11 du 02 juillet 2018 relative a la santé, est venue en remplacement
de I’unique loi sanitaire de la République Algérienne qui date de 1985. Dans ses articles 69,70

et 71, il est précisé la protection de la santé de la mére et de I’enfant (Figure 20).
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JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N° 46 29 juillet 2018
TITREII PROTECTION ET PREVENTION EN SANTE
Chapitre 3 Programmes spécifiques de santé
Section | Protection de la santé de la mére et de ['enfant

Art. 69. — La protection de la santé de la mére et de
1’enfant est assurée par I'ensemble des mesures médicales,
psychologiques, sociales, éducatives et administratives ayant
pour but, notamment :

— de protéger la santé de la mére, avant, pendant et aprés
la grossesse ;

— d assurer les conditions de santé et de développement
de I'enfant.

Art. 70. — Les programmes de lutte contre la mortalité
maternelle et infantile, constituent une priorité de santé
publique. IIs sont mis en ceuvre par les structures et les
établissements de santé.

Art.71. — Laplanification familiale constitue une priorité
de santé publique. Elle participe a la préservation de la santé
de la mére et de I'enfant.

Elle est élaborée et mise en ceuvre par les structures et
établissements de santé a travers I'ensemble des mesures et
dispositifs sanitaires, sociaux, éducatifs, de communication
et de sensibilisation.

Figure 20: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46.Protection de la santé de
la mere et de ’enfant. (Articles 69,70 et 71).

4.1. Santé de I'enfant en période postnatale

En Algérie, la protection et la promotion de la santé¢ des adolescents et des jeunes
constituent une priorité de I’état (Figure 21). Les structures et établissements d’accueil de la

petite enfance sont tenus au respect des normes de santé, hygiene et sécurité (Figure 22).
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TITREII PROTECTIONETPREVENTION EN SANTE

Chapitre 3 Programmes spécifiques de santé

Section 2

Protection de la sanié des adolescents

Art. 84. — La protection et la promotion de la santé des
adolescents et des jeunes, constituent.une priorité de 1" Etat.

Le ministre chargé de la santé €labore et met en ceuvre, en
collaboration avec les services concernés, des programmes
spécifiques et adaptés aux besoins de santé des adolescents
et des jeunes.

Figure 21: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46.Protection de la santé
des adolescents. (Article 84).

memu REPUBLIQUE ALGERIENNE N° 46 29 juillet 2018
TITRETl  PROTECTION ETPREVENTION EN SANTE

Chapitre 3 Programmes spécifiques de santé

Section | Protection de la santé de la mére et de I'enfant

Art. 81. — Les structures et établissements d accueil de la
petite enfance, sont tenus au respect des normes de santé,
d’hygiéne et de sécurité, conformément a la législation et a
la réglementation en vigueur.

Figure 22: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Protection de la santé
de la mere et de I’enfant. (Article 81).
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4.2. Santé de l'enfant en période anténatale

Ces dernieres années en Algérie, le suivi des femmes par les consultations prénatales
s’est sensiblement amélioré. Selon le Rapport National sur le Développement Humain (2013-
2015), les proportions des femmes ayant eu au moins une consultation prénatale en milieu
qualifié est de 81% en 2002 et de 89,4% en 2006, par ailleurs une diminution des proportions
de femmes de 15 a 49 ans qui n’ont recu aucune consultation prénatale a été observée avec
19,3% en 2002 et 9,7% en 2006. Ces consultations se faisaient essentiellement auprés du

privé (Rapport National sur le Développement Humain (2013-2015), 2016).

En Algérie, les mesures de protection maternelle et infantile ont ét¢ commandées dans
I’article 69 de la loi n°® 85-05 du 16 février 1985 relative a la protection et a la promotion de la

santé (Figure 23).

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE 17 février 1985

Lol n® 85-05 du 16 féerler 1985 relative A la pro-
tection et A4 la promoticn de la santé,

TITRE II
SANTE PUBLIQUE ET EPIDEMIOLOGIE
Chapltre V

Mesures de protection maternelle et Infantile

Art. 69. — L'assistance médicale dlspensée doit
permetire de sauvegarder la grossesse, de dépister les
affections « In-utéro » et d'assurer la santé et le

. développement de 'enfant 4 naltre.

Figure 23: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 8. Mesures de protection
maternelle et infantile. (Article 69).

Actuellement, la loi relative a la santé n°18-11 du 02 juillet 2018, fixe la procédure de
prise en charge de la femme enceinte pendant la période de grossesse a travers son article 73

(Figure 24).
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TITRE I1
PROTECTION ET PREVENTION EN SANTE
Chapitre 3
Programmes spécifiques de santé
Section 1

Protection de la sanié de la mére et de 'enfant

Art. 73. — Les professionnels de santé doivent déclarer la
femme enceinte. Elle est inscrite dés le troisiéme trimestre
de grossesse, selon son choix, auprés d une matemité
publigue ou privée.

L’Etat met en place les moyens appropriés pour assurer le
suivi périodique et obligatoire de la grossesse.

Les modalités d’application du présent article sont fixées
par voie réglementaire.

Figure 24 : Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Protection de la santé
de la meére et de I’enfant. (Article 73).

4.2.1. Diagnostic prénatal

Suivant I’article 75 de la nouvelle loi du 02 juillet 2018 relative a la santé, les
programmes de dépistage et diagnostic néonatals sont ¢laborés par le ministére de la santé.
L’article 76, précise que le diagnostic prénatal peut étre pratiqué sur indication médicale, dans

des structures habilitées ou agrées a cet effet (Figure 25).
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TITREII PROTECTION ETPREVENTION EN SANTE
Chapitre 3 Programmes spécifiques de santé
Section 1 Protection de [a santé de la mére et de ['enfant

Art. 75. — Les programmes de dépistage et de diagnostic

néonatals sont €laborés par le ministére chargé de la santé et
mis en ceuvre par les établissements de santé.

La liste des maladies a dépister est fixée par voie
réglementaire.

Art. 76. — Le diagnostic prénatal peut étre pratiqué sur
indication médicale en vue de détecter, in-ui€ro, chez
I’'embryon ou le feetus. une affection d’une particuliére
gravité.

Le diagnostic prénatal est assuré dans des structures
habilitées ou agréées a cet effet.

Les conditions d agrément de ces structures sont fixées par
voie réglementaire.

Figure 25: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Protection de la santé
de la mére et de I’enfant. (Articles 75 et 76).

4.2.2. Diagnostic préimplantatoire

Le diagnostic préimplantatoire n’est devenu possible qu’apres 1’introduction clinique de
la fécondation in vitro (FIV) en 1978 au Royaume-Uni, pour les couples stériles et le
développement de techniques assez sensibles pour permettre d’analyser les chromosomes ou
les génes au niveau d’une seule cellule. Avec les progrés de la procréation médicalement
assistée (PMA), on peut désormais choisir le sexe de son bébé. L’article 375 de la loi du 02
juillet 2018 relative a la santé interdit la sélection du sexe de I’enfant (Figure 26). Les
dispositions pénales relatives a ce procédé ont été précisées dans 1’article 436, du titre VIII

intitulé « DISPOSITIONS PENALES» de la méme loi (Figure 27).
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Chapitre 4 Bioéthique
Section 3 Dispositions relatives a l'assistance médicale

a la procréation

Art. 375. — Sont interdites toute reproduction

d’organismes vivants génétiquement identiques, concernant
I'étre humain et toute sélection du sexe.

Figure 26: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Dispositions relatives a
1’assistance médicale a la procréation. (Article 375).

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N° 46 29 juillet 2.1'4
TITRE VI

DISPOSITIONS PENALES

Art.436. — Quiconque contrevient a |’ interdiction prévue
aux dispositions de I'article 375 de la présente loi, relatives
a la reproduction d'organismes vivants génétiquement
identiques et a la sélection de sexe, est pum d'un
emprisonnement de dix (10) ans a vingt (20) ans et d'une

amende de 1.000.000 DA a 2.000.000 DA.

Figure 27: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Dispositions pénales.
(Article 436).

Rappelons que le législateur algérien a reconnu la procréation médicalement assistée
comme technique médicale moderne de conception, par ordonnance n° 05-02 du 18
Moharram 1426 correspondant au 27 février 2005 modifiant et complétant la loi n° 84-11
du 9 juin 1984 portant code de la famille. Selon son article 11, ce procédé doit étre
destiné exclusivement a répondre a la demande d'un couple vivant et marié 1également, sans
avoir recours au don de spermatozoides, d’ovule ou de procédé de mére porteuse. Le
chapitre 4, Section 3 de la loi n°18-11 du 02 juillet 2018 relative a la santé consacre a la
procréation médicalement assistée 7 articles (de ’article 370 a 376). Cette initiative vise a

améliorer le cadre 1égale de ces pratiques en algérie.
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4.3. Enfants en situation d’handicap

Selon le rapport national sur le développement humain réalisé en coopération avec le
programme des nations unies pour la période allant de 2013 a 2015, les personnes présentant
un handicap en Algérie ont traduit une prévalence de 1,4%. Chez les enfants de moins 4 ans,
la prévalence était de 1% (Rapport National sur le Développement Humain (2013-2015),
2016).

4.3.1. Mesures destinées aux enfants handicapées

Au sens de la loi n°18-11 du 02 juillet 2018, ’article 88 précise que les personnes
handicapées dont les enfants sont considérés comme étant des personnes en difficulté (Figure
28), l’article 89 stipule que les personnes handicapées ont droit & une protection sanitaire
spécifique a la charge de I’état (Figure 29). L acces a la santé pour les personnes en situation
de handicap a tenu compte de leurs besoins spécifiques dans le respect des droits

fondamentaux des personnes, la dignité, 1’équité, la solidarité et 1’éthique.

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N° 46 29 juillet 2018

TITREII
PROTECTION ET PREVENTION EN SANTE

Chapitre 3 Programmes spécifiques de santé

Sectiond  Protection des personnes en difficulté

Art. 88. — Sont considérées personnes en difficult€,
notamment :

— les personnes a taible revenu, notamment les personnes
handicapées ou vivant dans des conditions de précarité
matérielle sociale et/ou psychologique mettant en danger leur
santé mentale et physique

Figure 28: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Protection des
personnes en difficulté. (Article 88).
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TITREII
PROTECTION ET PREVENTION EN SANTE
Chapitre 3 Programmes spécifiques de santé
Section4  Proiection des personnes en difficulté

Art. 89. — Les personnes en difficulté ont droit a une

protection samtaire specifigue a la charge de I'Etat.

Figure 29: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46. Protection des
personnes en difficulté. (Article 89).

Des mesures de protection relatives aux personnes en difficulté ont été annoncées
depuis 1985 dans la loi n°85-05 du 16 février relative a la protection et la promotion de la
santé, les articles 89, 90, 91, 92, 93,94 de la présente loi sont montrés dans la figure 19
(Figure 30).
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Chapitre IX

Mesures de protection
des personnes en difficulte

Art. 89. - Est considéré comme personne en difficulte, tout enfant,
adolescent, adulte ou personne agéee atteint:

- soit d'une deficience psychologique ou anatomique:

- soit d'une incapacité d'accomplir une activité dans les limites
considerees comme normales pour un eétre humain:

- soit d'un handicape qui limite ou interdit une vie sociale normale.

Art. 90. - Les personnes en difficulte ont droit a la protection
sanitaire et sociale, conformement a la legislation en vigueur.

Art. 91. - Les actions en faveur des personnes en difficulte doivent etre
marquees par le respect de la personne humaine et menager leur dignite et
leur sensibilite particuliere.

Art. 92. - Les personnes en difficulte benéficient de soins appropriés,
de la reeducation et de 1l'appareillage.

Art. 93 .- Les mesures appropriees pour la prevention de l'incapacite, de
la reeducation, la readaptaion et 1'insertion dans la vie sociale des
personnes atteintes de deficience, d'incapcaite ou d'un handicap, sont fixees

par voie reglementair.

Art. 94. - Le personnel medical et les autres personnes necessaires a la
prise en charge des personnes en difficultes exercent leurs activites dans
les etablissements correspondants selon, des dispositions fixees par voie
reglementaire.

Figure 30: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 8. Mesures de protection

des personnes en difficulté. (Articles 89, 90, 91, 92, 93,94).
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4.3.1.1. Droit a I’accés aux services intégrés de soins

L'Algérie a véritablement développé une politique d'intégration en faveur des enfants
handicapés. La loi du 8 mai 2002 relative a la protection et a la promotion des personnes en
situation de handicap stipule que la prévention et le dépistage précoce pour une prise en
charge, un enseignement visant 1’inclusion scolaire en milieu spécialisé ou ordinaire, des
appareillages, des soins et des rééducations sont mis en ceuvre pour une autonomie
grandissante avec 1’age (Figure 31). L’article 14 de la présente loi précise que les enfants

handicapés doivent bénéficier d’une prise en charge précoce.

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIOUE ALGERIENNE N® 34 14 mai 2002

Loi n® 02-09 du 25 Safar 1423 correspondant au
8 mai 2002 relative a la protection et a la
promoton des personnes handicapees.

CHAPITREI
DISPOSITIONS GENERALES

Art 3. — La protection et la promotion des personnes
handicapées ont pour but :

— de dépaster précocement le handicap. de le prévemr
ainsi que ses complications :

— dassurer les soms spécialisés, la rééducation
fonctionnelle et la réadaptation :

— d'assurer les appareillages, accessowes et aides
techniques nécessaires aux personnes handicapées, aimnsi
que les appareillages et instruments adaptés au handicap
et d'en garantir, au besoin, le remplacement :

— dassurer un enseignement obligatoire et une
formation professionnelle aux enfants et adolescents
handicapés :

Figure 31: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 34, Protection et promotion
des personnes handicapées. Dispositions générales. (Article3).
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4.3.1.2. Scolarisation des enfants vivant avec un handicap

La scolarit¢ des enfants ayant des besoins spécifiques, dont ceux vivant avec un
handicap, est prise en charge par des institutions relevant, selon les cas, des secteurs de
I’éducation nationale, de la santé, de la solidarité nationale et de la protection sociale. Selon le
rapport du Plan National d’Action pour les enfants de 2008 a 2015, le nombre d’enfants
vivant avec un handicap inscrits dans les écoles ordinaires est passé progressivement de 302

en 2002 a 1033 en 2007 (Plan National d’Action pour les enfants de 2008 a 2015, 2016).

Réussir la scolarisation des jeunes vivant avec un handicap, c¢’est augmenter de maniére
considérable leurs chances d’insertion professionnelle et sociale. L’arrété interministériel du
13 mars 2014 énonce les modalités d’ouverture de classes spéciales pour enfants en situation

de handicap (Figure 32).

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N* 44 27 juillet 2014

Arrété interministériel du 11 Joumada El Oula 1435
correspondant au 13 mars 2014 fixant les
modalités d’ouverture de classes spéciales pour
enfants handicapes au sein des etablissements
d’education et d’enseignement publics relevant
du secteur de I’'éducation narionale.

Art. 3. — Les classes spéciales accueillent les enfants
handicapés auditifs et visuels, ainsi que les enfants atteints
dune déficience mentale légére, qui ne peuvent faire
l'objet d'une admission au semn des classes ordinaires,
conformément aux dispositions de TI'article 4 ci-dessous.

Art. 4 — L'adnmussion et l'onentation des enfants
handicapés au niveau des classes spéciales s'effectuent
selon la nature et le degré du handicap, aprés accord du
conseil psychopédagogique de I'établissement spécialisé
relevant du secteur de 1a solidarité nationale ou de la
commission de wilaya spécialisée citée a larticle 15
ci-dessous.

Figure 32 : Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 44. Modalités d’ouverture
de classes spéciales pour enfants handicapés au sein des établissements d’éducation et d’enseignement
publics relevant du secteur de 1’éducation nationale. (Articles 3et 4).
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5. Instruments internationaux ratifiés par I’Algérie

L'Algérie a signé et ratifié pratiquement tous les traités internationaux en matiere de
droits de I'homme et est actuellement membre du Conseil des droits de I'homme de I’ONU
(Etat des principaux instruments internationaux et régionaux relatifs aux droits de

I’Homme ratifiés par I’Algérie, 2014).

En ratifiant les traités et accords internationaux, 1'Algérie a proclamé son engagement a
garantir les droits de tous les enfants a la dignité humaine et au respect en leur assurant une
protection totale régie par des lois et des réglements adaptés et par des programmes soutenus

congus selon le principe de I’intérét supérieur de I’enfant.

5.1. Déclaration Universelle des Droits de ’Homme (1948)

L’Algérie a ratifi¢ la Déclaration Universelle des Droits de ’Homme en 1963 par
application de D’article 11 de la constitution de 1963, « La République donne son adhésion a la
Déclaration universelle des droits de I’'Homme. Convaincue de la nécessité de la coopération
internationale, elle donnera son adhésion a toute organisation internationale répondant aux
aspirations du peuple algérien » (Journal officiel N° 64 du 10 septembre 1963). En effet les

droits de ’enfant découlent des Droits de ’Homme.

5.2. Convention internationale des Droits de I’Enfant (CIDE) (1992)

L’ Algérie a ratifi¢ la Convention internationale des droits de ’enfant le 19 décembre
1992 par décret présidentiel n® 92-461 (Journal officiel N° 91du 23 décembre 1992). La
Convention internationale des droits de 1’enfant compléte la Déclaration universelle des droits
de ’homme. En tant que texte consensuel, elle a une vocation universelle et prend en compte

la diversité culturelle a travers le monde.
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5.3. Convention relative aux droits des personnes handicapées (CDAPH) (2006)

L’ Algérie a ratifié la CDAPH, par décret présidentiel n° 09-188 du 12 mai 2009 portant
ratification de la convention relative aux droits des personnes handicapées (Journal officiel N°
33 du 31 mai 2009). En ratifiant cette convention, 1’Algérie s’est engagée a garantir la
promotion et la protection des droits des personnes handicapées par notamment 1’inclusion,

I’accessibilité et la protection contre toute discrimination.
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III. OBJECTIFS DE L’ETUDE
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ITII. OBJECTIFS DE L’ETUDE

Notre étude a un double objectif, elle a porté sur 2 volets, I’un, éthique et ’autre

cytogénétique.

-L’objectif du volet éthique a permis d’établir une réflexion sur les aspects
cytogénétiques et sociodémographiques des pathologies chromosomiques. Cette

réflexion a été¢ menée a la frontic¢re de 1'éthique et du droit.

- L’objectif du volet cytogénétique a été de décrire les anomalies chromosomiques chez
I’enfant issu de la population de l'ouest algérien dans le cadre du diagnostic

cytogénétique conventionnel post natal.
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IV. POPULATION ET METHODES PRATIQUES

1. Données de I’étude

Il s’agit d’une étude rétrospective, descriptive, exhaustive et monocentrique d’une série
de cas. Elle a été réalisée au laboratoire de recherche en génétique médicale appliquée a
I’ophtalmologie « LGMO », ce laboratoire rattaché a la clinique Hammou Boutlélis, EHS
ophtalmologique d’Oran, est spécialisé en cytogénétique conventionnelle post natale. Entré en
fonction en 1975, il est considéré comme étant le premier en Algérie a offrir l'instrumentation
et le personnel nécessaire pour effectuer un caryotype et interpréter fidelement le résultat

final.

Etaient inclus dans notre ¢tude tous les enfants agés de moins de 16 ans et issus de la
région de I’ouest algérien. Ce territoire concerne 9 wilayas a savoir, Tlemcen, Tiaret, Saida,

Sidi bel abbés, Mostaganem, Mascara, Oran, Ain Témouchent et Relizane (Figure 33).

— - —

Mer Meéditerranée
— % -~
I\Io*:h_ganeln

e -] ? 1;\111 ?"'\fRehzane

Ain Iemomhem/j Mascara

Tiaret
14

Reégion Ouest Algérien

Figure 33 : Carte des 9 wilayas de la région de I’ouest algérien et leur indicatif.

Notre étude a porté sur deux périodes :
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)

2)

La période s’étalant de janvier 2010 a décembre 2014 a concerné 1I’étude des caractéristiques

sociodémographiques.

La période allant de janvier 2000 a décembre 2014 a porté sur la description des anomalies
chromosomiques chez I’enfant dans le cadre du diagnostic cytogénétique conventionnel post

natal.

2. Collecte des données

Pour répondre aux objectifs fixés par 1’étude, les données informatives ont été

collectées manuellement sur deux fiches d’exploitation:

La premi¢re (ANNEXE 1), elle a concerné la période s’étalant de janvier 2010 a décembre
2014, les données ont été colligées a partir du dossier du malade, elles ont intéressé la
configuration chromosomique, le sexe, I’age des enfants au moment du diagnostic génétique,
la situation socioéconomique parentale (basée sur la profession), le lieu de résidence, 1’age
des parents au moment de la conception de leur enfant porteur d’anomalies chromosomiques

et la parité.

La deuxieme (ANNEXE 2), elle a concerné la période s’étalant de janvier 2000 a décembre 2014, les
données ont été colligées a partir du registre d’admission du laboratoire, elles ont intéressé le numéro
du dossier, ’age du patient et le résultat du caryotype, le type d’anomalie chromosomique et la

pathologie engendrée.

3. Saisie et analyse des données

Les données recueillies ont été saisies et analysées sur un micro-ordinateur a 1’aide

d’un logiciel de traitement statistique « EPT INFO 6 ».

L’ensemble des représentations graphiques a été réalisé a I’aide du logiciel « Excel ».

4. Considérations éthiques
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Toutes les photos des enfants présentées dans notre thése ont été prises avec 1’aimable
autorisation des parents. Les procédures concernant la confidentialité¢ des dossiers répertoriés
aux archives du service ont été respectées fidelement. Chaque dossier répertorié a été assujetti

a une identification numérique dans le but de conserver la confidentialité.

En Algérie, I’'usage des dossiers médicaux a été établi dans la loi 90-17 modifiant et
complétant la loi 85-05 du 16 février 1985 relative a la protection et a la promotion de la santé
par Décret exécutif N° 276 du 06/07/1992 pour des publications scientifiques. Dans son
article 40, Paragraphe 2 intitulé « LE SECRET PROFESSIONNEL du CODE DE
DEONTOLOGIE MEDICALE » (Figure 34). L’obligation déontologique veille a ce que

I’identification du malade ne soit pas possible.

CODE DE DEONTOLOGIE MEDICALE ALGERIEN
TITRE |
REGLES DE DEONTOLOGIE MEDICALE
Chapitre 2
Régles de déontologie des médecins et des chirurgiens dentistes
Paragraphe 2
LE SECRET PROFESSIONNEL

Article 40 : Quand le medecin, le chirurgien dentiste se sert de ses dossiers
fnédicaux  pour des publications scientiigues, ils doivent weiller 3@ ce que
'identification du malade ne soit pas possible.

Figure 34: Extrait du Code de déontologie médicale algérien.
Secret professionnel. (Article 40).

Selon les régles en vigueur en Algérie, la loi n°18-11 du 02 juillet 2018 relative a la
santé du Titre I intitulé « Dispositions et principes fondamentaux » , Chapitre 3 intitulé «
Droits et obligations des patients », I’article 24 précise que toute personne a droit au respect
de sa vie privée et au secret des informations médicales sauf les cas prévus expressément par

la loi (Figure 35).
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JOURKAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIEKRKE K° 46 E'Hlllﬂ!nl:lf
TITRE ]
DISPOSITIONS ET PRINCIPES FONDAMENTAUX
Chapitre 3

Droits et obligations des patients

Art. 24, — Toute personne a droit au respect de sa vie
privée ainsl gu au secret des informations médicales la
concernant, exception taite des cas prévus expressément par
la lon.

Le secret médical couvre l'ensemble des informations
parvenues a la connaissance des professionnels de santé.

Figure 35: Extrait du journal officiel de la république algérienne N° 46.
Droits et obligations des patients. (Article 24).

Ces modalités sont en conformité avec le contexte international : la Déclaration
d'Helsinki de L'AMM. Adoptée par la 64éme Assemblée générale de I’ Association Médicale
Mondiale en Octobre 2013 au Fortaleza, Brésil, son article 24, Section, Vie privée et
confidentialité, Principes éthiques applicables a la recherche médicale impliquant des étres
humains (Figure 36), stipule que toutes les précautions doivent étre prises pour protéger la vie
privée et la confidentialité des informations personnelles concernant les personnes impliquées

dans la recherche.
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Déclaration d'Helsinki de L'AMM - Principes éthiques applicables a la
recherche medicale impliquant des étres humains

Adopiée parla 18e Assemblée générale de I ANM, Hekinki, Finlande, Juin 1964 et amendée par
les :
29¢ Assemblee genérale de I'AMM, Tokyo, Japon, Ociobhre 1975
¥5e Assemblée genérale de I'AMM, Venise, lialie, Ociohre 1983
4le Assemhlée genérale de I'ANN, Hong Kong, Septembre 1989
48e Assemb e génerale de I' AMM, Somerset West, Afrique du Sud, Ociohre 1995
52e Assemblée générale de I'ANM, Edimbourg, Ecosse, Ociobre 2000
33e Assemh e générale de I'AMM, Washington DC, Etats Unis, Octobre 2002 (ajout d 'une note
de clarfication)
55e Assemh e générale de I'ANMM, Tokyo, Japon, Octohre 2004 (ajout d "une note de
clarification)
3% Assemb Ee générale de 1'AMN, Séoul Républijue de Corée, Ociohre 2008
bde Assemhlee générale de I'AMM, Fortaleza, Brésil, Ociohre 2013

Vie privee et confidentialite

|Article 24. « Toutes les precavtions doivent ére pnses powr proteger la wie pavee & la
confidentialite des informrations personnelles concernant les personnes impliquees dans la
recherches.

Figure 36: Extrait de la Déclaration d'Helsinki d'Helsinki.

Vie privée et confidentialité. (Article 24).

5. Techniques de I’étude : Isolation des chromosomes
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Pour tous nos patients un méme protocole a été mis en ceuvre, les chromosomes ont été
isolés et analysés a partir d’un prélévement sanguin :
Les lymphocytes périphériques ont d’abord été introduits dans un milieu de culture stérile
(RPMI 1640) (Figure 37 A), additionné¢ d’une lectine a fort pouvoir mitogéne
(phytohémagglutinine ou PHA) et de deux d'antibiotiques la Pénicilline et la Streptomycine
en raison de prévention de la contamination bactérienne par I’efficacité de leur action
combinée contre les bactéries a Gram positif et a Gram négatif (Figure 37 B). Ensuite nos
préparations cellulaires ont été portées a 1’étuve et cultivées pendant une durée de 70 heures a

température de 37°C (Figure 37 C).

Figure 37. Culture cellulaire des lymphocytes sanguins périphériques :
A. Ajout du milieu de culture (RPMI 1640).
B. Stimulation de la croissance des lymphocytes par la PHA.
C. Mise dans I’étuve a température de 37°C.

Apres 70 heures d’incubation, une solution de colchicine a 40 mg a été rajoutée dans
nos préparations cellulaires (Figure 38). La colchicine va agir pendant 2 heures a 37°C, en
empéchant les cellules de passer au stade suivant de la mitose (anaphase), ainsi les
chromosomes sont condensés au maximum et la division cellulaire est bloquée en phase de la

métaphase.
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Figure 38. Blocage des mitoses par la solution de colchicine.

Ultérieurement, les préparations cellulaires ont été traitées par une solution hypotonique
de faible concentration en sel (chlorure de potassium : KCl a 0.075M) (Figure 39), celle-ci va
permettre le gonflement des cellules, la rupture du noyau et I’individualisation des

chromosomes.

Figure 39. Choc hypotonique des préparations cellulaires par le KCL.
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Nos préparations ont été ensuite additionnées de la solution de Carnoy, un fixateur
constitué d’un mélange de 3 volumes (V) de Méthanol (CH30OH) pur a 100 % et 1 volume (V)
d’acide acétique (CH3-COOH) pur a 100 % (Figure 40 A et B).

Figure 40. Fixation des préparations cellulaires.
A. Préparation de la solution de Carnoy.

B. Cellules plongées dans le carnoy.

Apres 3 centrifugations successives avec élimination du surnageant, les préparations

obtenues ont été étalées a 1’aide de pipette Pasteur sur des lames en verre (Figure 41).

Figure 41. Etalement des préparations cellulaires.
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L’action de laisser tomber la suspension cellulaire sur la surface de la lame implique
I’éclatement des membranes cellulaires déja fragilisées et la libération des chromosomes. La
réussite de 1’étalement dépend de la propreté des lames, des conditions d’hygrométrie et de la
température du laboratoire. Les lames ainsi obtenues vont subir un traitement a la trypsine a
0,25 %, pour une dénaturation des protéines chromosomiques, puis une coloration au

Giemsa dilu¢ au 1/10 avec de I’eau distillée (Figure 42).

Figure 42. Traitement des étalements sur lames par colorant nucléaire.
A. Préparation de la solution de coloration « Giemsa ».
B. Mise des lames dans la cuve remplie de Giemsa dilué.

Les lames sont prétes a étre lues au microscope optique. On utilise dans un premier
temps le grossissement (x10) pour localiser les bonnes mitoses, puis 1’objectif (x100) a
immersion (Figure 43). Un minimum de 20 métaphases a été analysé pour chaque patient.
Pour les cas de mosaicisme, un minimum de 50 métaphases a été étudié. Les formules
chromosomiques ont été rédigées selon la nomenclature internationale de 2013. An
International System for human Cytogenetic Nomenclature 2013 (ISCN) (Gowan-Jordan,
2013).
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Figure 43. Observation microscopique d’une cellule en mitose avec coloration standard :
Objectif (x100).

Les chromosomes sont ensuite classés selon la classification de Denver, du plus grand
au plus petit selon leur taille et la position de leur centromeére, c'est-a-dire de 1 a 22 pour les
autosomes, les gonosomes (les chromosomes X et Y) appartiennent a cette classification

¢galement et gardent leur dénomination telle quelle (Rajaraman et Chokkalingam , 2014).

Conventionnellement, selon la longueur relative des bras (Figure 44), les chromosomes
humains sont classés en 7 groupes :
Groupe A : les grands métacentriques du chromosomel jusqu’au chromosome 3.
Groupe B : les grands submétacentriques du chromosome 4 jusqu’au chromosome 5.
Groupe C : les grands moyens submétacentriques du chromosome 6 jusqu’au chromosome

12 et le chromosome X.

Page 71



Groupe D : les grands moyens acrocentriques du chromosome 13 jusqu’au chromosome 15.
Groupe E : les petits submétacentriques du chromosome 16 jusqu’au chromosome 18.
Groupe F : : les petits métacentriques, chromosomes 19 et 20.

Groupe G : les petits acrocentriques, chromosomes 21 ,22 et chromosomes Y.

métacentriques I—c '—‘

submétacentriques l_.

acrocentriques

Figure 44. Types de chromosomes humains.

(http://atlasgenetics.org/Educ/ConseilGenet30054FS.html)

Jusqu’a I’an 2002, ’observation des mitoses a été effectuée sur un microscope
photonique de marque « Nikon », les métaphases étaient dessinées au crayon par le généticien

biologiste procédant a la lecture microscopique et I’analyse des chromosomes.

En 2003, le «LGMO» a acquis un microscope muni d'un systéme

de traitement d'image (logiciel. MOTIC Images plus 2.0) relié¢ a un ordinateur (Figure 45).
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Figure 45. Analyse des chromosomes.
A. Observation au microscope photonique.
B. Visualisation des chromosomes sur écran.

6. Criteres d’exclusion

Dans cette étude, nous avons exclu tous les dossiers de patients agés de plus de 16 ans et

non issus de I’ouest algérien.
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V. RESULTATS



V. RESULTATS

1. Aspects cytogénétiques et sociodémographiques de la population d’étude entre les

années 2010 et 2014.

1.1. Aspects cytogénétiques

Pour cette d’étude, nous avons passé en revue un total de 507 dossiers d’enfants.

L’examen cytogénétique établi chez ces patients a révélé 296 (58,40%) cas porteurs

d’anomalies chromosomiques et 211 (41,60%) cas présentant un caryotype d’aspect normal

(Graphe 1).

296
(58,8%)

n= 507

B Caryotype avec anomalies
chromosomiques

B Caryotype d'aspect normal

Graphe 1 : Distribution des enfants selon 1’étude cytogénétique entre les années 2010 et 2014,

Parmi les 296 enfants ayant présentg

b un caryotype

ivec des anomalies chromosomiques,

279 (94,3%) avaient une anomalie de nombre des chromosomes, 14 (4,7%) avaient une

anomalie de structure et 3 (1%) cas présentaient un double remaniement de nombre et de

structure chromosomique a la fois (Graphe 2).
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Anomalies de nombre et de structure

Anomalies de structure

Anomalies de nombre

3(1%)

I 14 (4,7%)

n=296

279 (94,3%)

50 100

150 200 250 300

Graphe 2 : Répartition des anomalies chromosomiques dans la population étudiée entre les
années 2010 et 2014.

La trisomie 21 a été majoritairement retrouvée avec 266 cas. Le syndrome de Turner a

concerné 15 cas. 3 cas d’anomalies de développement sexuel (ADS), 3 cas de syndrome de cri

de chat et 3 cas de chromosome marqueur surnuméraire (CMS) ont été notés. Le syndrome de

klinefelter et les cas de caryotypes cryptiques ont ét¢ moins représentés avec deux cas chacun

et enfin la trisomie 18 ainsi que la trisomie 13 n’ont été décelées que chez deux nourrissons

(Graphe 3).

Trisomie 13

Trisomie 18

Caryotypes cryptiques
Syndrome de Klinefelter
CMS

Syndrome du cri du chat
ADS

Syndrome de Turner

Trisomie 21

1(0,33%)
| 1(0,33%)
| 2(0,67%)
2 (0,67%)
3 (1%)

3 (1%)

1 3(1%)

15 (5,06%
1 (00%) 266 (89,86%)

n=296

0 50

T

100

T

150

T T

200 250

300

Graphe 3 : Répartition des pathologies chromosomiques dans la population étudiée entre les
années 2010 et 2014.
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1.2. Aspects sociodémographiques

Les caractéristiques sociodémographiques des enfants atteints de pathologies
chromosomiques ont intéressé¢ le sexe, 1’dge au moment du diagnostic génétique, la situation

socioéconomique parentale, le lieu de résidence, 1’age parental a la conception et la parité.

1.2.1. Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon le sexe

Parmi les 296 patients, 160 (54%) étaient de sexe masculin, 133 (45%) de sexe féminin
et 3 (1%) de sexe indifférencié. La répartition du sexe selon les pathologies chromosomiques

est présentée dans le tableau I.

Tableau I: Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon le sexe entre les
années 2010 et 2014.

Sexes
Pathologies chromosomiques Effectifs
Masculin Féminin Indifférencié
Tri 01 n 266 154 112 -
risomie @%) | (8986) |  (52) (37.8) :
1 - 1 -
Trisomie 18 _
(%) (0,33) - (0,33) -
n 1 1 - -
Trisomie 13
(%) (0,33) (0,33) - -
n 3 2 1 -
Syndrome du cri du chat %) (1) (0.67) (0.33) i
n 15 - 15 -
Syndrome de Turner
(%) (5906) - (5:06) -
2 2 - -
Syndrome de Klinefelter =
(%) (0:67) (0:67) - ~
™ n 3 - - 3
(%) (1) - - 1)
n 3 - 3 -
CMS
(%) (1) - (1 -
n 2 1 1 -
C t ti
aryotypes cryptiques %) 0.67) (0.33) (0.33) i
n 296 160 133 3
Total
(%) (100) (54) 45 ¢y

n : Effectifs ; 7: Pourcentages ; ADS : Anomalies de Développement Sexuel ; CMS : Chromosome

Marqueur Surnuméraire.
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1.2.2. Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon la tranche

d’age

Les résultats obtenus en fonction de la tranche d’age ont montré que la grande majorité
des enfants (47%) ont bénéfici¢ d’un diagnostic cytogénétique dans la tranche d’age de 1a 3
ans, alors que chez les nourrissons agés de moins d’un an, ce diagnostic n’a ét¢ établi que
dans 22%. Par ailleurs 23,6 % des patients ont ét¢ diagnostiqués dans la tranche d’age de 3 2 6
ans, ce qui correspond a I’age préscolaire et scolaire. Pour le syndrome de Turner, la majorité

des cas (13), le diagnostic a été effectué pendant la tranche d’age de 7 a 16 ans (Tableau II).

Tableau II : Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon la tranche d’age
entre les années 2010 et 2014.

Tranches d’age
Pathologies chromosomiques Effectifs
<lan | 1-3 ans | 4-6 ans | 7-16 ans
n 266 60 133 66 7
Trisomie 21
%) | (89,86) | (20,30) (45) (22,3) (2,36)
n 1 1 - - -
Trisomie 18
(%) | (0,33) | (0,33) - - -
n 1 1 - - -
Trisomie 13
() | (0,33) | (0,33) - - -
n 3 1 - 1 1
Syndrome du cri du chat
(%) 1) (0,33) - (0,33) | (0,33)
15 - 2 - 13
Syndrome de Turner -
(0) | (5,06 . (0,67) . (4,40)
n 2 - - 1 1
Syndrome de Klinefelter
(%) | (0,67) - - (0,33) (0,33)
ADS n 3 1 2 - -
(%) &) 0,33) | (0,67 - -
CMS n 3 1 - 2 -
(%) 1) (0,33) - (0,67) -
n 2 - 2 - -
Caryotypes cryptiques
oapE o) | o6n | - ey | - -
n 296 65 139 70 22
Total
(%) [ (100) (22) 7 (23,6) (7,4)

n : Effectifs ; 7: Pourcentages ; ADS : Anomalies de Développement Sexuel ; CMS : Chromosome
Marqueur Surnuméraire.
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1.2.3. Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon le niveau

socioéconomique parental

160 cas, soit 54 % étaient issus d’un niveau socioéconomique parental moyen. Les
conditions sociales et économiques défavorables des parents ont été retrouvées chez 99

(33,5%) (Tableau III).

Tableau III : Répartition des anomalies chromosomiques selon le niveau socioéconomique parental

entre les années 2010 et 2014.

Niveau socioéconomique parental
Pathologies chromosomiques Effectifs
Faible Moyen Elevé
n 266 86 143 37
Trisomie 21
(%) (89,86) (29) (48.3) (12,5)
n 1 - 1 -
Trisomie 18
(%) (0,33) (0,33)
n 1 - 1 -
Trisomie 13
(%) (0,33) (0,33)
n 3 - 3 -
Syndrome du cri du chat
(%) (1) - (1) -
n 15 10 5 -
Syndrome de Turner
(%) (5,06) (3,37) (1,7) -
n 2 - 2 -
Syndrome de Klinefelter
(%) (0,67) - (0,67) -
n 3 1 2 -
ADS
(%) (1) (0,33) (0,67) -
n 3 1 2 -
CMS
(%) (1) (0,33) (0,67) -
n 2 1 1 -
Caryotypes cryptiques
(%) (0,67) (0,33) (0,33) -
n 296 99 160 37
Total
(%) (100) (33,50) (54) (12,50)

n : Effectifs ; 7: Pourcentages; ADS: Anomalies de Développement Sexuel ; CMS : Chromosome

Marqueur Surnuméraire.
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1.2.4. Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon le lieu de

résidence (wilaya)

Les enfants atteints de pathologies chromosomiques ont été répertoriés dans les 9

wilayas. 150 enfants, soit 50,70% résidaient dans la wilaya d’Oran, les autres cas provenaient

des autres wilayas de la région ouest (Tableau IV).

Tableau IV : Répartition des anomalies chromosomiques selon le lieu de résidence (wilaya) entre les

années 2010 et 2014.
) Répartition des anomalies chromosomique en fonction de
chromosonsiques | Pt ek i
13 14 20 22 27 29 31 46 48
n 266 | 25 4 12 10 31 27 140 10 7
Trisomie 21
(%) | 89,86 | 8,44 | 1,35 [ 4,05 | 3,37 | 10,47 | 9,1 [ 47,29 | 3,37 | 2,36
n 1 - - - - - - 1 - -
Trisomie 18
(%) | 0,33 - - - - - - 0,33 - -
n 1 - - - - - - 1 - -
Trisomie 13
(%) | 0,33 - - - - - - 0,33 - -
Syndrome du cri n 3 - - - 1 - - 1 1 -
du chat %) | 1 - - - 033] - - 1033033 -
Syndrome de n 15 2 1 2 - 2 3 4 - 1
Turner (%) | 506 1067033067 - | 0,67 1 1,35 0,33
Syndrome de 1 2 ) i ) i ) i ! ! i
Klinefelter ©) | 0,67 : : ) _ ) _ 033 | 033 _
n 3 1 - 1 - 1 - - - -
ADS
(%) 1 0,33 0,33 0,33 - - -
n 3 1 - - - - 1 1 - -
CMS
(%) 1 0,33 - - - - 0,33 | 0,33 - -
Caryotypes n 2 ! _ _ _ _ _ ! _ _
cryptiques (%) | 0,67 1033 - - - - - o033 | - -
n 296 | 30 5 15 11 34 31 150 12 8
Total
(%) | 100 10 | 1,70 S 3,70 | 11,50 | 10,50 | 50,7 | 4,05 | 2,70

n : Effectifs ; 7: Pourcentages; ADS : Anomalies de Développement Sexuel ; CMS : Chromosome

Marqueur Surnuméraire.13: Tlemcen ; 20 : Saida ;

Mascara ; 31: Oran ; 46: Ain Témouchent ; 48: Relizane ;
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1.2.5. Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon la tranche

d’age maternel a la conception

La tranche d’age maternelle comprise entre 36 et 45 ans était majoritaire avec 183 cas

(62%) et 42 cas soit une fréquence de 14%, étaient de meres agées de moins de 30 ans

(Tableau V).

Tableau V : Répartition des anomalies chromosomiques selon 1’age maternel a la conception entre les

années 2010 et 2014.

Pathologies chromosomiques

Tranches d’age maternel a la conception

Effectifs
<30 30-35 ans | 36-45 ans | > 45 ans
n 266 34 62 170 -
Trisomie 21
(%) (89,86) (11,50) (20,94) (57,43) -
n 1 1 - - -
Trisomie 18
(%) (0,33) (0,33) - - -
n 1 - 1 - -
Trisomie 13
(%) (0,33) - (0,33) - -
n 3 1 2 - -
Syndrome du cri du chat
(%) ©) (0,33) (0,67) - -
n 15 2 2 9 2
Syndrome de Turner
(%) (5,06) (0,67) (0,67) (3,04) (0,67)
n 2 1 1 - -
Syndrome de Klinefelter
(%) (0,67) (0,33) (0,33) - -
ADS n 3 2 - 1 -
(%0) (1) (0,67) - (0,33) -
n 3 - 1 2 -
CMS
(%) )] - (0,33) (0,67) -
n 2 1 - 1 -
Caryotypes cryptiques
(%) (0,67) (0,33) - (0,33) -
n 296 42 69 183 2
Total
(%) (100) a4 (23,4) (62) (0,6)

n : Effectifs ; 7: Pourcentages ; ADS : Anomalies de Développement Sexuel ; CMS : Chromosome

Marqueur Surnuméraire.
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1.2.6. Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon la tranche

d’age paternel a la conception

Dans la majorité des cas (160), 1’age paternel a la conception était compris entre 36 et

45ans, alors que chez les peres agés de moins de 30 ans on ne retrouve quel8 cas. Par ailleurs

83 peres (28%) ont congu des enfants a un age supérieur a 45 ans (Tableau VI).

Tableau VI: Répartition des anomalies chromosomiques selon 1’age paternel a la conception entre les

années 2010 et 2014.
; ; Tranches d’age paternel a la conception
Pathologies chromosomiques Effectifs gep Y
<30 ans | 30-35ans | 36-45 ans | > 45 ans
n 266 17 29 143 77
Trisomie 21
(%) (89,86) (5,74) (9,80) (48,30) (26)
n 1 - 1 - -
Trisomie 18
(%) (0,33) - (0,33) - -
n 1 - 1 - -
Trisomie 13
(%) (0,33) (0,33)
n 3 - 1 2 -
Syndrome du cri du chat
(%0) (1) - (0,33) (0,67) -
n 15 - - 9 6
Syndrome de Turner
(%) (5,06) - - (3,04) (2,02)
n 2 - - 2 -
Syndrome de Klinefelter
(%) (0:67) - - (0967) .
n 3 1 2 - -
ADS
(%0) (1) (0,33) (0,67) - -
n 3 - 1 2 -
CMS
(%0) (1) - (0,33) (0,67) -
n 2 - - 2 -
Caryotypes cryptiques
(%0) (0,67) - - (0,67) -
n 296 18 35 160 83
Total
(o) (100) (6) (11,82) (54 (28)

n : Effectifs, 7: Pourcentages; ADS : Anomalies de Développement Sexuel ; CMS : Chromosome

Marqueur Surnuméraire.
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1.2.7. Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon la parité

Dans notre série, la plupart des meres 252 (85%) étaient des multipares avec deux

enfants et plus (Tableau VII).

Tableau VII: Répartition des anomalies chromosomiques selon la parité entre les années 2010 et
2014.

Parités
Pathologies .
chromosomiques Effectifs Multipares
Primipares 2 3 4 >5
enfants | enfants | enfants | enfants
n 266 36 56 58 58 58
Trisomie 21
(%) (89,86) (12) (19) (19,60) | (19,60) | (19,60)
n 1 1 = - - -
Trisomie 18
(%) | (0,33) (0,33) - - - -
n 1 - 1 - - -
Trisomie 13
(%) | (0,33) - (0,33) - - -
Syndrome du cri du 1 3 ! 2 _ _ _
chat %) | D 033) | (0.67) - - :
n 15 2 1 3 3 6
Syndrome de Turner
(%) | (5,06) (0,67) (0,33) (1) (1) (2,02)
Syndrome de 1 2 ! ! _ _ _
Klinefelter (%) (0,67) (0,33) (0,33) ) ) )
n 3 1 - 1 1 -
ADS
(%) (1) (0,33) - (0,33) (0,33) -
n 3 1 1 1 - -
CMS
(%) (1) (0,33) (0,33) (0,33) - -
Caryotypes n 2 ! - ! - -
cryptiques (%) | (0,67) (0,33) - (0,33) - -
n 296 44 62 64 62 64
Total
(%) (100) (15) (20,94) | (21,62) | (20,94) | (21,62)

n : Effectifs ; %: Pourcentages ; ADS : Anomalies de Développement Sexuel ; CMS : Chromosome
Marqueur Surnuméraire.
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2. Description des anomalies chromosomiques chez I’enfant entre les années 2000 et
2014

Nous avons passé en revue les données du registre du laboratoire de recherche en
génétique médicale appliquée a [1’ophtalmologie et spécialisée en cytogénétique
conventionnelle post natale pendant la période s’étalant de janvier 2000 jusqu’a décembre
2014. Un total de 2253 patients ayant effectué un caryotype a été répertorié. Parmi eux, 1273
(56,50%) étaient des enfants issus de la région de I’ouest algérien et agés de moins de 16 ans

et 980 (43,50) étaient des adultes (Graphe 4).

B Enfants

980 1273 B Adultes

(43,50%) (56,50%)

Graphe 4: Répartition des patients selon 1’age entre les années 2000 et 2014.

Pour déterminer la fréquence des altérations chromosomiques, les résultats de 1’étude
cytogénétique ont d'abord été classés en caryotype d’aspect normal et caryotype avec
anomalie chromosomique. Ensuite, les caryotypes présentant une anomalie chromosomique
ont été séparés en modifications numériques et structurelles selon le ou les chromosomes
altérés et la pathologie impliquée. Selon notre étude, parmi les 1273 enfants ayant effectué¢ un
caryotype, 724 étaient porteurs d’une anomalie chromosomique et 549 avaient un caryotype

d’aspect normal soit des pourcentages respectifs de (56,87%) et (43,13%) (Graphe 5).
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n=1273

549

(43,13%) 724
(56,87%)

Caryotype avec anomalies
chromosomiques

B Caryotype d'aspect normal

Graphe 5: Répartition des enfants selon 1’étude cytogénétique entre les années 2000 et 2014.

Sur un total de 724 enfants ayant présenté un caryotype avec anomalie chromosomique,
649 (89,64%) avaient une anomalie de nombre des chromosomes, 56 (7,73%) une anomalie
de structure et 19 cas soit une fréquence de 2,62% une anomalie de nombre et de
structure chromosomique a la fois (cas de chromosomes marqueurs surnuméraires).
L’ensemble de ces anomalies chromosomiques est présenté dans le graphe suivant (Graphe

6).

L n=(724)

19 (2,62%)
Anomalie de nombre et de structure

56 (7,73%
Anomalie de structure - ( )

649 (89,64%)

Anomalie de nombre

0 100 200 300 400 500 600 700

Graphe 6: Répartition des anomalies chromosomiques dans la population étudiée entre les
années 2000 et 2014.
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2.1. Anomalies de nombre des chromosomes

Dans notre série, 649 enfants ont présenté une anomalie de nombre des chromosomes;
parmi eux 604 (93%) avaient une anomalie de nombre des autosomes et 45 (7%) une

anomalie de nombre des hétérosomes (chromosomes sexuels) (Graphe 7).

45
(7%)

n= 649

B Anomalie de nombre des
autosomes

604
(CAVY

B Anomalie de nombre des
hétérosomes

Graphe 7: Répartition des enfants atteints de pathologies chromosomiques selon le type
d’anomalies de nombre entre les années 2000 et 2014.

2.1.1. Anomalies de nombre des autosomes

Un total de 604 patients a présenté une anomalie de nombre des autosomes. Ces
anomalies ont concerné les trois trisomies 21, 18 et 13. La trisomie 21 a été majoritaire avec
598 cas soit 99%. 3 cas de trisomie 18 (0,50%) et 3 cas de trisomie 13 (0,50%) ont été
répertoriés (Graphe 8).
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n= 604

B Trisomie 21 M Trisomie 18 ¥ Trisomie 13

3(0,50%) _ 3 (0,50%)

598
(99%)

Graphe 8: Fréquences des anomalies de nombre des autosomes entre les années 2000 et 2014.

2.1.1.1. Formes cytogénétiques dans les anomalies de nombre des autosomes

Pour la trisomie 21, la forme libre et homogene a été prédominante avec 586 cas dont
315 garcons (47,XY,+21) et 271 filles (47,XX,+21), la forme mosaique a concerné 12 patients
parmi eux 9 garcons (46,XY/47,XY,+21) et 3 filles (46,XX/47,XX,+21). Pour la trisomie 18,
les 3 cas ¢taient des formes libres et homogeénes avec deux garcons (47,XY,+18) et une
fille (47,XX,+18), aucun cas de mosaicisme n’a €té enregistré. Dans la trisomie 13, nous
avons recensé 2 cas de forme mosaique, un gargon (46,XY/47,XY,+13) et une fille
(46,XX/47,XX,+13) et un cas masculin de forme libre et homogene (47,XY,+13). Les
fréquences des formes cytogénétiques de ces anomalies de nombre des autosomes sont

preésentées dans le tableau VIII.
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Tableau VIII : Fréquences des formes cytogénétiques dans les pathologies autosomiques entre les
années 2000 et 2014.

Types de trisomies Effectifs Formes cytogénétiques
T. 21 Libre et homogene
n 271
47, XX,+21
(%) 45
T. 21 Libre en mosaique 3
n
46,XX/47,XX,+21
(%) 0,50
T. 18 Libre et homogene .
n
47, XX,+18
(%) 0,16
T. 18 Libre en mosaique
n -
46,XX/47,XX,+18
(%) -
T. 13 Libre et homogéne
n -
46,XX/47,XX,+13
(%) -
T. 13 Libre en mosaique
n 1
46,XX/47,XX,+13
(%) 0,16
Total

n : Effectifs ; %: Pourcentages ; X : chromosome X ; Y : chromosome Y.
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2.1.1.2. Représentation des caryotypes des anomalies de nombre des autosomes

Les caryotypes d’enfants présentant la trisomie 21, 18 et 13 sont représentés dans les
figures 46, 47 et 48. Les chromosomes d’une méme cellule sont placés par paires et disposés
par ordre décroissant de taille. Au niveau de chaque représentation caryotypique, le
chromosome surnuméraire est mis en évidence avec les deux chromosomes de la méme paire

dans chacune des trisomies suscitées.

La figure 46 montre le chromosome 21 surnuméraire appartenant a la classe « G » dans

la trisomie 21.

Résultat - 47, XY, +21

Caryolype établi sur sang périphérique
Techmgue de marquage en bandes G obterm aprés colomation parle Giemsa.

LN e (& -
VIR Ié e
D& = i
NI s];,
&8 n 8%

=
‘s

5K ) ({0

[
Figure 46: Caryotype métaphasique (Banding G) d’un gargon attelnt deitrisomie 21 libre et

homogene : 47, XY, +21. \}
I T
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La figure 47 montre le chromosome 18 surnuméraire appartenant a la classe « E » dans

la trisomie 18.

Résultat : 47, 304 +18

Caryotype établi sur sang pénphérique
Technique de marquage en bandes G obtenu aprés colomtion parle Giemsa

KOB 6 g

ai H ll z:,' “

BTN M
TR Y

D

4% xB

.41 ES .

19 20

Figure 47: Caryotype métaphasique (Banding G) d’une fille présentant une trisomie 18 libre et
homogene : 47, XX, +18.
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La figure 48 montre le chromosome 13 surnuméraire appartenant a la classe « D » dans

la trisomie 13.

Résultat : 47, XY, +13

Caryotype établi sur sang périphérique
Technique de marquage en bandss G obterm aprés colomtion parle Giemsa

R an
[TRTY LRI A
as T 3

Figure 48 : Caryotype métaphasique (Banding G) d’un gargon présentant une trisomie 13 libre
et homogeéne : 47, XY, +13.
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2.1.1.3. Cas d’observations types dans les anomalies de nombre des autosomes

Dans les anomalies de nombre des autosomes, nous avons décrit deux cas
d’observations types. Le premier a concerné le cas d’un enfant porteur d’une trisomie 21 libre
et homogene (47,XX,+21) et le second, un enfant porteur d’une trisomie 13 libre et homogéne

(47,XY,+13).

Cas n° 1: Enfant présentant une trisomie 21 libre et homogéne

Il s’agit de ’enfant C.R, agée de 13 mois, de sexe féminin, née a terme. L’age des

parents au moment de la conception était de 47 ans pour le pére et 42 ans pour la mére.

L’enfant a présenté le phénotype suivant :
Un visage arrondi, plat et lunaire, un strabisme, une racine du nez aplatie, une bouche ouverte
laissant voir une macroglossi, une apparition tardive des dents avec disposition irréguliere,
des oreilles mal ourlées et bas-implantées, une nuque courte, plate et large avec un exces de

peau, des mains larges, les doigts courts et trapus (Figure 49).

Figure 49: Cas n° 1 : Enfant présentant une trisomie 21 libre et homogéne.
(Photo prise avec 1’aimable autorisation des parents).
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Cas n° 2 : Enfant présentant une trisomie 13 libre et homogéne (Figure 50)

Il s’agit du nourrisson B.M, 4agé de 3mois, de sexe masculin, né a terme avec une
hypotrophie (Poids=2Kg 500). L’age des parents au moment de la conception était de 36 ans

pour le pére et 31 ans pour la mére.

L’enfant a présenté le phénotype suivant :
Une dysmorphie cranio-faciale, un grand front bomb¢, un bec-de-li¢vre, une fente palatine
total et un aplatissement de la racine du nez (Figure 50. A).
Le profil gauche du visage a présenté une oreille mal ourlée implantée bas (Figure 50. B).

La main droite a montré une polydactylie (Figure 50. C).

Figure 50 : Cas n° 2 : Enfant atteint de trisomie 13 libre et homogene.
A. Photo de face.
B. Photo de profil gauche.
C. Photo de la main droite.
(Photos prises avec 1’aimable autorisation des parents).

Rapport- gratuitcom {9?

LE NUMERO | MONDIAL DU MEMOIRES
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2.1.2. Anomalies de nombre des hétérosomes

Dans notre série, 45 patients ont présenté une anomalie de nombre des hétérosomes
(chromosomes sexuels). Ces anomalies ont concerné le syndrome de Turner avec 35 cas
(77,77%) répertoriés, le syndrome de Klinefelter, 8 cas (17,77%) et le syndrome de Jacob
Syndrome du double Y, 2 cas (4,44%) (Graphe 9).

8 4 4310/ n=43
(17,77%) 4%

® Syndrome de Turner
® Syndrome de Klinefelter

Syndrome de Jacob

Graphe 9: Fréquences des anomalies de nombre des hétérosomes entre les années 2000 et 2014.

2.1.2.1. Formes cytogénétiques dans les anomalies de nombre des hétérosomes

Dans le syndrome de Turner, la formule cytogénétique typique 45,X, a été retrouvée
chez 20 patientes et la forme mosaique chez 15 patientes parmi celles-ci 10 ont présenté la
formule chromosomique 45,X/46,XX et 5 la formule chromosomique 45,X/46,XX,47,XXX.
Pour le syndrome de Klinefelter, 8 patients ont été enregistrés, parmi eux 4 avaient la formule
chromosomique 47XXY et un 49, XXXXY alors que la forme mosaique n’a été retrouvée que
chez 3 patients, 2 gargons 46,XY/47XXY et 1 garcon 46,XY/47XXY/48,XXXY. Pour le
syndrome de Jacob, nous avons répertorié deux garcons avec la formule chromosomique 47,

XYY (Tableau IX).
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Tableau IX : Fréquences des formes cytogénétiques dans les pathologies hétérosomiques entre les

années 2000 et 2014.
Patlologies heterosomigques | Effecnfs Formes cytogénetigues
il 20
45X
(%a) 44
Syndrome de T . -
Syndrome urner 45./46 3X
(%a) 22 .22
n 5
45 3046 30047 30X
(%a) 11,11
n 4
47T XXY
(%a) 8.90
il 1
40 3500Y
Svyondrome de Klinefelter () 2
il 2
46 XY /47 XY
(%a) 444
= : 46 XY /47 30048 XXY
(ﬁll.l-'n} I-IE — [ [, ) -
n 2
Syndrome de Jacob 47 XYY
(%0) 444
n 435 -
Total
(%a) 100 -

n : Effectifs ; %0: Pourcentages ; X : chromosome X ; Y : chromosome Y,

2.1.2.2. Représentation des caryotypes des anomalies de nombre des hétérosomes

Les caryotypes d’enfants atteints de syndrome de Turner, Klinefelter et Jacob sont

représentés dans les figures 51, 52 et 53. Les chromosomes d’une méme cellule sont placés

par paires et disposés par ordre décroissant de taille. Au niveau de chaque représentation

caryotypique, I’anomalie hétérosomique correspondante est mise en évidence.
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La figure 51 représente un cas de monosomie du chromosome X dans le syndrome de

Turner, le caryotype montre 22 paires d’autosomes et un chromosome sexuel « X » unique.
b

Réailtat : 45X

Caryotype éabli sur sang périphérique
Technique de marquage en bandes G obtenu gprés cdortion parle Giemsa.
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AKun o -
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Y

o p,

.43 "

Figure 51 : Caryotype métaphasique (45,X ) d’une petite fille turnérienne.
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La figure 52 met en évidence le chromosome X surnuméraire dans le syndrome de

Klinefelter.

Reésultat - 47 XY
Caryotype établi sur sang péniphénque
Technd que de marquage en bandes G obtem aprés coloation parle Giemsa,

LS [ I | I |
)ﬁ i )ﬁ 55 |
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e
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58 28

&

19 20

Figure 52 : Caryotype métaphasique (47,XXY) d’un petit garcon présentant le syndrome de
Klinefelter.
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La figure 53 met en évidence le chromosome Y surnuméraire dans le syndrome de

Jacob.

Reésultat - 47 XYY

Carvolype &bl sir sang pénphéngque
Technique de manmquage en bandes G obtem sprés colomtion parle Giemsa
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Figure 53 : Caryotype métaphasique (47, XYY) d’un enfant présentant un syndrome de Jacob.
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2.1.2.3. Cas d’observations types dans les anomalies de nombre des hétérosomes

Dans les anomalies de nombre des hétérosomes, nous avons décrit deux cas
d’observations types. Le premier a concerné une fille présentant un syndrome de Turner avec
monosomie du chromosome X (45,X) et le deuxiéme, un garcon présentant le syndrome
49, XXXXY, une anomalie chromosomique de type d'aneuploidie caractérisée par la présence

de trois chromosomes X supplémentaires.

Cas n° 3 : Fille présentant un syndrome de Turner (Figure 54)

Il s’agit de la fille F.A, agée de 15 ans et présentant un retard staturo-pondéral. L.’age
des parents au moment de la conception était de 39 ans pour le pére et 37 ans pour la meére.

La patiente a présenté le phénotype suivant: Un cou court et un ptérygium colli (Figure
54. A), des cheveux bas implantés (Figure 54. B), un cubitus valgus (Figure 54. C) et un
thorax en bouclier avec écartement mamelonnaire (Figure 54. D) et un Naevus au niveau du

visage et du tronc.

Figure 54: Cas n° 3 : Fille présentant un syndrome de Turner.
(Photos prises avec 1’aimable autorisation des parents).
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Cas n° 4 : Garcon présentant le syndrome 49,XXXXY (Figure 55)

Il s’agit du garcon E.A, 4gé¢ de 4 ans. L’age des parents au moment de la conception

était de 36 ans pour le pére et 32 ans pour la mére.

Le patient a présenté le phénotype suivant : Un retard staturo-pondéral, un cou court,
des pieds plats (Figure 55. A), un nez large avec une racine aplatie, un strabisme, des fentes
palpébrales obliques, un épicanthus, un hypertélorisme, une bouche large et des oreilles
larges (Figure 55. B), un micrognathisme (Figure 55. C). Une clinodactylie bilatérale avec
incurvation et un raccourcissement de 1’auriculaire (Figure 55. D). Une agénésie testiculaire

bilatérale, un micro pénis, un phimosis (Figure 55. E).

Figure 55 : Cas n° 4 : Enfant présentant le syndrome 49, XXXXY.
(Photos prises avec 1’aimable autorisation des parents).
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2.2. Anomalies de structure des chromosomes

Dans notre série, 56 enfants avaient un caryotype avec une anomalie de structure, parmi
eux 25 soit une fréquence de 44,6% ont présenté un caryotype cryptique, 14 cas (25%) étaient
porteurs d’une translocation robertsonienne, 7 cas (12,5%) d’une délétion du bras court du
chromosome 5 qu’on appelle le syndrome du cri du chat, 6 cas ont présenté une anomalie de
développement sexuel (ADS), leur diagnostic de sexe chromosomique a révélé 3 cas (5,35%)
46, XX ADS et 3 cas (5,35%) 46, XY ADS. Nous avons ¢galement enregistré 2 cas (3,5%)
de délétions du bras court de I’X, un cas (1,8%) d’isochromosome de 1’X et un cas (1,8%) de

chromosome D en anneau (Graphe 10).

]‘ 1(1,8%) n=56

I 10.,8%)

Isochromosome de 1’X

Chromosome D en anneau

| 265%)

| 3 (5,3%)

|- 3 3%)

(I 7 125%)
F T

Délétion du bras court de I'X

46, XY ADS

46, XX ADS

Délétion du bras court du chromosome 5

Translocation robertsonienne

25 (44,6)

Caryotypes cryptiques

Graphe 10: Fréquence des anomalies de structure des chromosomes entre les années 2000 et
2014.
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2.2.1. Formes cytogénétiques dans les anomalies de structure des chromosomes

Les fréquences des formes cytogénétiques des anomalies de structure des chromosomes

sont portées dans le tableau X :

= 25 (44,60%) patients ont présenté une translocation cryptique.
= 14 (25%) cas ont montré une translocation robertsonienne dont :

- 6 cas de translocation type (D;21) dont 4 garcons (46,XY,der(D;21)(q10;q10),+21) et 2
filles (46,XX,der(D;21)(q10;q10),+21) et

- 8 cas de translocation type (G;21) dont 3 gargons (46,XY,der(G;21)(q10;q10),+21) et 5
filles (46,XX,der (G;21)(q10;q10),+21).
= 7(12,50%) patients ont présenté une délétion du bras court du chromosome 5 parmi eux 6
¢taient de sexe masculin (46,XYdel(5p)) et 1 de sexe féminin (46,XXdel(5p)).
= 6 (10,70%) cas d’enfants avec une anomalie de développement sexuel (ADS) dont 3
d’entre eux avaient un caryotype a 46, XX et les 3 autres a 46, XY.
= 2 cas (3,50%) de délétion du bras court du chromosome X (46,X,del(Xp)).
= une patiente (1,80%) a présenté un isochromosome de I’X (46,X,i(Xq)).
= un cas unique de chromosome D en anneau (1,80%) avec la formule chromosomique

46,XX,1(D).

Page 101



Tableau X : Fréquence des formes cytogénétiques des anomalies de structure des chromosomes entre
les années 2000 et 2014.

Anomalies de structure Effectifs Formes cytogénétiques
n 25
Translocation cryptique -
(%) 44,60
n 4
46,XY ,der(D;21)(q10;q10),+21
(%) 7
n 2
46,XX,der(D;21)(q10;q10),+21
o,
Translocation robertsonienne (%) el
n 3
46,XY,der(21;21)(q10;q10),+21
(%) 5,30
n 5
46,XX,der(21;21)(q10;q10),+21
(%) 9
n 6 |46,XYdel(5p)
Délétions du bras court du (%) 10,70
chromosome 5
n 1
46,XXdel(5p)
(%) 1,80
n 3
46, XX ADS 46.XX
(%) 5,30
n 3
46,XY ADS
n 2
£ %e: 5 46:X1del(Xp)_
Délétion du bras court de I’X (%) 3.50
n 1
Isochromosome de I’X 46,X,1(Xq)
(%) 1,80
n 1
Chromosome D en anneau 46,XX,r(D)
(%) 1,80
n 56
Total -
ot (%) 100

n : Effectifs, /: Pourcentage.ADS : Anomalies de Développement Sexuel ; X : chromosome X ;
Y : chromosome Y ; D : chromosome D; der : dérivé ; del : délétion ; p:bras p;q: bras q;r:
anneau ; i : Isochromosome.
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2.2.2. Représentation des caryotypes des anomalies structure des chromosomes

Les caryotypes d’enfants porteurs d’anomalies de structure sont représentés dans les
figures 56, 57, 58, 59, 60, 61 et 62. Les chromosomes d’une méme cellule sont placés par
paires et disposés par ordre décroissant de taille. Au niveau de chaque représentation

caryotypique, les anomalies chromosomiques de la structure sont mises en évidence.

La figure 56 montre la fusion centrique des deux chromosomes 14 et 21 acrocentriques

dans la trisomie 21 par translocation robertsonienne.

Résultat 46 XV der(D; 21X ql0:q10)+21

Caryotype éabli sur sang pénphérique
Technique de marquage en bandes G obterm aprés coloration parle Giemsa
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Figure 56: Caryotype métaphasique (46,XY,der(D;21)(q10;q10),+21) d’un enfant présentant
une trisomie 21 par translocation robertsonienne.
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La figure 57 montre la fusion centrique des deux chromosomes 21 et 21 acrocentriques

dans la trisomie 21 par translocation robertsonienne.

Résultat :46,XY der(21;21Xq10,q10),+21

Caryotype éabli sur sang périphérique
Technique de coloration uniforme au Giemsa
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Figure 57: Caryotype métaphasique (46,XY,der(21;21)(q10;q10),+21) d’un enfant présentant
une trisomie 21 par translocation.
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La figure 58 met en évidence la délétion du bras court (P) du chromosome X dans le

syndrome de Turner.

Résultat : 46 2 del(>p)
Technique de ruarguage en bandes G obter aprés colomation parle Giemsa
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Figure 58: Caryotype métaphasique (46,X,del(Xp)) d’une fille turnérienne.
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La figure 59 met en évidence 1’isochromosome sur le bras long (q) du chromosome X

dans le syndrome de Turner.

Résultat : 46 i(Xq)
Technique de coloration uni forme par 1e Giemsa
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Figure 59: Caryotype métaphasique (46,X,i(Xq)) d’une fille turnérienne.
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La figure 60 met en évidence la délétion du bras court (P) du chromosome 5 dans le

syndrome du cri du chat.

Résaultat -46,XY ,del(5)
Technique de marquage én bandes G obtenis aprés coloration parle Giemsa
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Figure 60 : Caryotype métaphasique (46,XY del (5p)) d’un gargon présentant le syndrome du
cri du chat.
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La figure 61 montre le sexe chromosomique féminin chez un enfant présentant un

phénotype masculin.

Résultat : 46 X X
Technique de coloration uni torme par le Giemsa
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Figure 61: Caryotype métaphasique (46, XX) d’un enfant de sexe indifférencié présentant une
anomalie de développement sexuel (ADS).
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La figure 62 montre le sexe chromosomique masculin chez un patient présentant un

phénotype féminin.

Résultat - 46 XY

Caryolype élabli sur sang pénpheéngue
Technigue de coloration uniforme au Giemsa
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Figure 62: Caryotype métaphasique (46, XY) d’un enfant de sexe indifférencié présentant une
anomalie de développement sexuel (ADS).
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2.2.3. Cas d’observations types dans les anomalies de structure des chromosomes

Dans les anomalies de structure des chromosomes, nous avons décrit deux cas
d’observations types. Le premier cas a concerné le cas d’un enfant porteur d’une trisomie
21 par translocation robertsonienne (46,XY,der(D;21)(q10;q10),+21) et le deuxiéme, le cas
d’enfant présentant un syndrome du Cri du Chat (46,XY del (5p)).

Cas n° 5: Enfant présentant une trisomie 21 par translocation robertsonienne

Il s’agit de ’enfant M. A, 4gé de 2 ans, sexe masculin né a terme (Figure 63). L’age des
parents au moment de la conception était de 49 ans pour le pére et 38 ans pour la meére.

Le patient a présenté le phénotype suivant :
Un visage plat, des yeux bridés, une racine du nez aplatie, une bouche ouverte laissant voir
une macroglossie (Figure 63 A.), une base du nez courte donnant une racine ¢largie et
effacée, des oreilles implantées bas (Figure 63 B) et un pli palmaire unique au niveau de la

main droite (Figure 63 C).

Figure 63 : Cas n° 5 : Enfant présentant par translocation robertsonienne.
A. Photo du visage.
B. Photo du profil droit.
C. Photo de la main droite.
(Photos prises avec 1’aimable autorisation des parents).
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L’arbre généalogique et I’enquéte familiale (Famille A) ont révélé les informations
suivantes (Figure 64):
- Une union entre sujets non apparentés (I) 1 et (I) 2.
- La fratrie est composée de 3 enfants, dont une fille (IT) 1, un garcon (II) 2 et le probant

() 3.

L’¢étude cytogénétique des parents et de la fratrie a révélé des caryotypes normaux pour
le pere (I) 1 et le frére du probant (II) 2, par contre le caryotype de la mére (I) 1 et de la sceur

du probant (II) 1 ont révél¢é une anomalie de structure (Figure 64).

Famille A

o @

w @ =
1 2 /3

Caryotypes des Smembres de la famille A

@).1: 45, XXtr (21, D)

(I).2:46, XY

AD).1 : 46,3 dex(D:21)(q10;q10)+21
(ID.2:46, XY

(1).3 : 46 XY der(D:21)iql0:ql0).+21

Figure 64: Arbre généalogique du cas n° 5 avec les caryotypes des membres de la Famille A.
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Cas n° 6 : Enfant présentant un syndrome du Cri du Chat

Il s’agit de ’enfant C.1I, 4gé de 13ans et de sexe masculin (Figure 65). L’age des parents

au moment de la conception était de 27 ans pour le pére et 22 ans pour la mére.

Le patient a présenté le phénotype suivant :
Une dysmorphie faciale caractéristique, le visage est long et mince avec des angles de la
machoire marqués, un hypertélorisme, une ensellure nasale plate et large, une bouche large,
les oreilles mal ourlées (Figure 65. A) Un Pouce de la main droite bifide (phalange distale

divisée en deux) (Figure 65. B).

Figure 65 : Cas n° 6 : Enfant présentant le syndrome du Cri du Chat.
A. Photo du visage. B. Photo des mains.
(Photos prises avec 1’aimable autorisation des parents).
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L’arbre généalogique et I’enquéte familiale de la Famille B, ont révél¢ les informations
suivantes (Figure 66):

- Une union entre sujets apparentés (I) 1 et (I) 2 (consanguinité 1% degrés).

- La fratrie est composée de 2 enfants, dont le probant (II) 1 et une fille, (II) 2.

L’¢étude cytogénétique des parents (I) 1 et (I) 2 et de la petite sceur (II) 2 du probant
(IT) 1 ont révélé des caryotypes normaux (Figure 66).

Famille B
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Carvotypes des 4 membres de la Famille B

(I).1:46 XX
M. 2:46 XY
(ID).1: 46 XY del (5p).
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Figure 66: Arbre généalogique du cas n° 6 avec les caryotypes des membres de la Famille B.
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2.3. Anomalies de nombre et de structure des chromosomes

Dans notre série, 19 patients ont présenté une anomalie de nombre et de
structure chromosomique (chromosomes marqueurs surnuméraires), parmi eux 11 gargons

(47,XY,+mar) et 8 filles (47,XX,+mar).
2.3.1. Caryotype d’un cas de chromosome marqueurs surnuméraire

La figure 67, montre un caryotype métaphasique dont 22 paires d’autosomes classés
selon leur longueur et la position du centromere, les deux chromosomes sexuels « X » et le
chromosome marqueur surnuméraire est placé dans le coin inférieur gauche de la figure.

L’enfant présente un syndrome dysmorphique et un retard mental.

Résultat - 47, XY, +mar
Caryotype éahli sur sang pénphérique
Technique de coloration und forme au Giemsa
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Figure 67: Caryotype métaphasique (47,XX,+mar) d’un enfant présentant un syndrome
dysmorphique et un retard mental.
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VI. DISCUSSION



VI. DISCUSSION

L’enfant est la richesse de la nation, il représente un enjeu majeur dans la société. La
famille est le premier acteur de santé aupreés de l'enfant, bien avant sa naissance. En
cytogénétique médicale, un diagnostic précis est la premiére étape essentielle des soins a
fournir aux patients; en identifiant 1’altération chromosomique, une réponse est donnée a la
revendication légitime des parents dans leur démarche d’accompagnement d’un enfant

handicapé (Le Gall et al., 2013).

Dans notre étude sur I’implication éthique dans les anomalies chromosomiques chez
I’enfant, nous offrons d’une part une réflexion éthique sur les aspects cytogénétiques et
sociodémographiques représentés par le sexe, 1’age des enfants au moment du diagnostic
génétique, la situation socioéconomique parentale basée sur la profession, le lieu de résidence,
I’age des parents au moment de la conception et la parité et d’autre part une meilleure
connaissance des pathologies chromosomiques dans notre population. L’étude des données
sociodémographiques n’a porté que sur la période s’étalant de janvier 2010 jusqu’a décembre
2014 alors que la description des anomalies chromosomiques a porté sur une période de 15
ans, allant de janvier 2000 jusqu’a décembre 2014, cette contrainte rencontrée dans notre
étude rétrospective est due essentiellement a 1’indisponibilité¢ de la totalité des dossiers des

patients durant la période s’étalant de janvier 2000 jusqu’a décembre 2009.

Les anomalies chromosomiques constitutionnelles sont fréquentes a la conception et
représentent une cause majeure de perte feetale (Seashore, 1996). A la naissance, elles ne
touchent que 1% des nouveau-nés vivants (Dimassi et al. 2017). Bien que les anomalies
chromosomiques constitutionnelles soient responsables d’un grand nombre de syndromes
malformatifs, de déficiences intellectuelles, de petites tailles et de mortalités néonatales
(Briard et al. 2006), leur rareté parmi les naissances vivantes ne donne pas la priorité de santé

publique dans les pays en développement.
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Dans notre population de 1’ouest algérien, ces pathologies existent et touchent plusieurs
familles. Notre réflexion éthique sur les anomalies chromosomiques est nécessaire, elle
représente un sujet sensible aussi bien pour les parents, les familles que pour les
professionnels de la santé. Pour la réaliser, nous avons élaboré une prospection dans les
textes de lois nationaux et internationaux en matiére de droits de I’enfant et de la génétique,

des principales références internationales ainsi que la littérature bioéthique internationale.

Dans la littérature bioéthique internationale, nous avons constamment trouvé des
références a 1’«autonomie», la «bienfaisance», la «non-malfaisance» et la «justice»
(Beauchamp et Childress, 1994). Ces quatre principes formels, ont constitué un cadre

méthodologique servant de fil conducteur a notre réflexion.

Selon Beauchamp et Childress, le « Principe d’autonomie », renvoie a la liberté et a la
décision singuliere d’une personne face a un choix. Respecter quelqu’un en tant qu’agent
autonome, c’est le mettre en situation d’agir de fagon autonome (Beauchamp et Childress,
1994). Dans notre étude, le caryotype constitutionnel post natal est un test génétique a visée
diagnostique et les principes énoncés par les instruments internationaux relevant du domaine
de I’¢thique, de la génétique et du juridique, c'est-a-dire une information précise du sujet, la
garantie de son libre choix et le recueil de son consentement, ne sont pas possibles chez
I’enfant puisqu’il dépend totalement de ses parents. Le test génétique chez un enfant ne pose
pas de probléme éthique particulier puisqu’il va permettre de confirmer un diagnostic que la
clinique évoquait (McConkie-Rosell et Spiridigliozzi, 2004). Pour les parents, le principe

d’autonomie consiste a respecter leur droit a une information compléte.

Le conseil génétique est indispensable pour protéger I’autonomie des couples et
respecter leur droit & une information compléte concernant ce type de maladies et les solutions
possibles pour la prise en charge de ces pathologies. Au cceur du processus du conseil
génétique, figure son caractére pédagogique, librement consenti et non obligatoire. Selon la
déclaration internationale sur les données génétiques humaines de 2003, I’objectif principal
conseil génétique est de permettre aux personnes confrontées a des risques de prendre des
décisions éclairées en fonction des valeurs qui sont les leurs et appliquent ensuite les mesures

dictées par ces choix (Figure 68).
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Déclaration internationale sur les données génétiques humaines

Article 11 : Conseil génétique

Du point de vue éthique, il est impér atif que lorz da ['analyse d'un tast génétique pouvant avoir des
incidences irmportartes sur |a sanké d'une personne, le consal génétique soit proposé d'une
maniére appropriée, Le consell génétique devrait &tre non-diredtf, culturellement adapté et

conforme 3 |'intérét supérieur dela personne concernée,

Figure 68: Extrait de la déclaration internationale sur les données génétiques humaines de 2003.
Conseil génétique. (Article 11).

Dans notre pratique de généticiens dans le laboratoire, le conseil génétique a été proposé
a tous les parents ayant eu un enfant porteur d’une anomalie chromosomique. Le devoir
d’information sur les risques liés a la grossesse tardive a ét¢ donné conformément a ’article

43 du Code de Déontologie Médicale Algérien (Figure 69).

JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N° £2  § juillet 1992

Décret exécutif n® 92-276 du 6 juillet 1992 portant
code de déontologie médicale.

Chapitre IT
Reégles de déontologie de: medacin: et
des chirurgiens - dentistes

Paragraphe 3

Devoirs envers le malade

Art. 43. — Le médecin. le chirurgien dentiste doit
s'efforcer d'éclairer son malade par une information
intelligible et loyale sur les raisons de tout acte
meédical.

Figure 69: Extrait du Code de Déontologie Médicale 1992. Devoifs envers le malade.
(Article 43).
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Selon le type d’aberrations chromosomiques nous avons été confrontés a deux
situations: la premiére, a concerné les aberrations chromosomiques touchant le nombre, et la

seconde a concerné les aberrations chromosomiques de la structure.

Pour les aberrations chromosomiques libres touchant le nombre, c'est-a-dire, les trois
pathologies autosomiques a savoir les trisomies 21, 18 et 13 et les trois pathologies
gonosomiques a savoir, le syndrome de Turner, le syndrome de Klinefelter, et le syndrome de
Jacob, le conseil génétique a été¢ généralement rassurant car le risque de récurrence dans la
fratrie est négligeable, il est & peu prés de 1’ordre de 1% avant 1'dge de 35 ans (De Souza et
al, 2009). La réalisation du caryotype chez les parents n’est pas indispensable (Papavassiliou,

2015).

Pour les aberrations chromosomiques de la structure, comme par exemple, le cas n° 6
de I’enfant présentant un syndrome du Cri du Chat (Figure 65), le caryotype a été proposé
pour les deux parents, car, il est de bonne pratique de s’assurer que [’aberration
chromosomique chez leur enfant n’a pas été héritée. Selon notre étude cytogénétique, les
résultats des caryotypes étaient normaux chez les des parents (Figure 66), 1’anomalie
chromosomique de enfant présentant un syndrome du Cri du Chat est de type « de novo », le
risque de récidive pour une grossesse ultérieure dans ce cas est 1a aussi faible (1%) (Briard et
al, 2006) et le conseil génétique est également rassurant d’autant plus que 1’age des parents au
moment de la conception était de 27 ans pour le pere et 22 ans pour la mére. L’impact de
I’age maternel dans la survenue des maladies chromosomiques a fait I’objet de plusieurs

¢tudes (Ferguson-Smith, 1983 ; Yaegashi, 1998).

Dans notre série, la plupart des méres avaient un age supérieur a 36 ans. L’age maternel
est le seul facteur étiologique dont le lien avec les anomalies chromosomiques de nombre
c'est-a-dire les aneuploidies est reconnu sans équivoque. Les non-disjonctions dépendantes de
I’age maternel intéressent 1’ensemble des chromosomes (autosomes et gonosomes). Les plus
représentatives sont constituées par les trisomies des chromosomes 13, 18 et 21, pour
lesquelles 1’origine maternelle du chromosome surnuméraire est largement prépondérante (93

% pour les trisomies 18 et 21) (Hassold, 2001).
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Il n’existe vraisemblablement pas une explication simple et unique a I’effet de 1’age
maternel sur la survenue des non-disjonctions chromosomiques (Pellestor, 2004). L’effet de
I’age maternel est assurément un phénomeéne multifactoriel, faisant intervenir aussi bien des
facteurs intrinséques a la mécanique méiotique que des facteurs environnementaux tel que le
déséquilibre hormonal ou encore la maturation folliculaire. Quels que soient les mécanismes
mis en ceuvre, la résultante en est toujours une perte ou un gain de chromosomes a 1’issue de
la méiose (Hodges, 2002). Pour I’dge paternel, il existe trés peu d’études, car les
spermatozoides contrairement aux ovules, sont produits pendant toute la durée de la vie de

I’homme (Fish, 2003).

Notre étude a fait apparaitre un autre facteur de risque dans la survenue d’enfants
malades «La parité », elle a été retrouvée dans 85% des cas. Les enfants touchés par les
anomalies chromosomiques étaient situés entre la deuxiéme et la 4éme position ou plus dans
la fratrie. En Algérie, I’age au mariage particuliérement chez les femmes est de plus en plus
tardif, Il a induit une augmentation aux ages de la reproduction dans la population totale
(Ouadah-Bedidi, 2005). Selon le rapport de 1’Office national des statistiques (ONS), lors du
recensement général de la population et de I’habitat en 2008, I’age moyen au premier mariage
¢tait de 33 ans pour ’homme contre 29 ans pour la femme (Annuaire Statistique de

I’Algérie, 2014).

Le deuxieme principe éthique est le « Principe de bienfaisance », il est a I’origine de
I’obligation qu’ont les professionnels de la santé¢ de faire passer avant tout le bien-étre des
individus et des familles. La bienfaisance a ¢galement trait a un objectif de la médecine, qui
est d’améliorer la santé¢ des populations avec la coopération volontaire de ces derniéres

(Beauchamp et Childress, 1994).

Dans notre étude, ce principe consiste a établir un diagnostic précoce chez I’enfant. Dés
I’annonce d’une pathologie, la famille aura a entamer le cheminement douloureux et souvent
long qui lui permettra de se réorganiser pour donner a son enfant malade la place qui lui
convient dans la structure familiale. Dans la plupart des cas, le test génétique en période post
natale permet d’envisager la possibilité d’une prise en charge adaptée méme s’il n’y a pas de

traitement.
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Ainsi par exemple, dans la trisomie 21, le diagnostic précoce permettrait d’améliorer le

pronostic vital, la qualité et I’espérance de vie (Cuilleret, 2007).

Dans le syndrome de Turner, les parents et les soignants seront informés du risque de
retard statural, donc de la nécessité de la prévenir avant 1’age de 8-9 ans par un traitement a
base d’hormone de croissance et d’cestrogéne (The Canadian Growth Hormone Advisory

Committee, 2005).

Dans les anomalies de développement sexuel, un diagnostic précoce offrira aux parents
la possibilité de bénéficier d’un acte de naissance pour les nouveaux- nés présentant un sexe
génital et gonadique ambivalent, en Algérie, 1’article 61 modifié¢ par la loi n © 14-08 du 9 aout
2014, du journal officiel de la république algérienne n°49, stipule que I’enfant né doit étre
déclaré dans les cinq jours de sa naissance a l'officier de 1'état civil du lieu et lorsque le
dernier jour des dits délais est un jour féri¢, ce délai est prorogé jusqu’au premier jour
ouvrable qui suit le jour férié. Dans la Iégislation algérienne, le statut juridique des nouveau-
nés présentant des anomalies de développement sexuel n’est pas défini et le troisiéme sexe
n’est pas reconnu alors que dans certains pays comme le Népal, il a été permis a leur
population de se déclarer comme sexe masculin, féminin ou autre, en 2007, la Cour supréme
du pays avait contraint I'Etat a mettre fin aux discriminations sexuelles
(http://www lefigaro.fr/international/2018/08/16/01003-201808 16 ARTFIG00261-1-
allemagne-sur-le-point-de-reconnaitre-un-troisieme-genre.php). Le 1% novembre 2013,
I’ Allemagne est devenue le premier pays européen a offrir une alternative a 1’indifférenciation
sexuelle, en effet il est désormais possible de ne pas préciser le sexe « masculin» ou
« féminin » dans ’acte de naissance pour les nouveaux — né de sexes équivoques. Dans
d’autres pays comme la France, la Cour de cassation avait rejeté la reconnaissance d'un «sexe
neutre »  (http://www.lefigaro.fr/international/2018/08/16/01003-201808 16 ARTFIG00261-1-

allemagne-sur-le-point-de-reconnaitre-un-troisieme-genre.php).

En Algérie, notre société sur le plan socioculturel et éthique, des pathologies telles que
les anomalies de développements sexuels sont difficiles a évoquer a cause de la pudeur. Cette
situation pose de véritables problémes pour ces nouveau-nés étant donné que le troisiéme sexe

n’est pas reconnu.
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Le troisieme principe éthique est le « Principe de non malfaisance », il est a I’origine du
principe traditionnel en médecine qui est de « ne pas nuire», c¢’est-a-dire que le professionnel
de santé a pour devoir de prévenir tout effet nocif ou, s’il ne peut 1’éviter, de le réduire au

minimum chez les personnes et dans les familles.

Dans notre pratique de généticiens, ce principe a été appliqué dans les cas d’anomalies
de structures héritées. Nous proposons exemple du cas n° 5 de I’enfant présentant une
trisomie 21 par translocation robertsonienne (Figure 63). L’enquéte familiale a révélé que la
sceur du probant avait un phénotype en faveur de la trisomie 21. Le caryotype a été proposé a
tous les membres de cette famille, le résultat de étude cytogénétique a révélé des caryotypes
normaux pour le pére et le frére du probant, par contre les caryotypes de la mere et la sceur du
probant ont révélé une anomalie de la structure des chromosomes (Figure 64). Faire un test
génétique, découvrir une anomalie, c’est mettre au jour une donnée médicale définitive et
conférer a la personne une nouvelle identité diagnostique (Wertz, 2001). Dans ce cas précis la

mere €tait porteuse d’une anomalie de structure équilibré.

Dans notre pratique, le cytogénéticien a I’obligation d’informer clairement le sujet
porteur d’une anomalie chromosomique équilibrée sur toutes les informations concernant la
nature ainsi que le mécanisme de transmission a sa descendance, il a également 1’obligation
morale de rappeler au sujet porteur de cette anomalie chromosomique d’informer les membres
a risque dans sa famille élargie, c'est-a-dire cousins et cousines de fagon a ce qu’ils puissent
choisir d’étre eux-mémes testés, car ’information génétique est a la fois exclusivement

individuelle et la propriété partagée des familles.

Lorsqu’il est demandé aux patients d’informer leur famille ¢élargie, le professionnel doit
se souvenir du droit des membres de la famille a la confidentialité et du droit de I’individu a la
méme confidentialité. Le principe de la confidentialité¢ est reconnu par Dl’article 7 de la
Déclaration Universelle sur le Génome Humain et les droits de I’homme (1997) (Figure 69)

et les articles 36, 37, 38 et 39 du code de déontologie médicale algérien (Figure 70).
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Déclaration universelle sur le génome humain et les droits de 'homme

Article 7

La corfidentialité des donnees génétiques associees 3 une persorne idertifiable, conservees ou
traitées a des fins de recherche ou dans tout autre but, doit etre protegee dans les conditions

prévues par la loi,

Figure 70: Extrait de la Déclaration Universelle sur le Génome Humain et les droits de
I’homme. Confidentialité des données génétiques. (Article 7).

1162 JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE ALGERIENNE N° 52 § juillet 1992[

Decret exécutif n® 22-276 du 6 juiller 1992 portant
code de déontologie médicale.

Chapitre II
Rézles de déontologie dez médecins: et
des chirurgiens - dentistes

Paragraphe 2 Le

secrer professionnel

Art. 36. — Le secret professionnel. institue dans
'intérét du malade et de la collectivité. s'impose a tout
médecin et chirurgien dentiste sauf lorsque la loi en
dispose autrement.

Art. 37. — Le secret professionnel couvre tout ce que
le médecin. le chirurgien dentiste a vu. entendu.
compris ou lui1 a été confie dans l'exercice de sa
profession.

Art. 38, — Le meédecin. le chirurgien dentiste veillera
a faire respecter par les auxiliaires les mmpeératifs du
secret professionnel.

Art. 39 — Le médecin. le chirurgien dentiste doit
veiller a la protection contre toute indiscréetion des
fiches cliniques et documents qu'il detient concernant
ses malades.

Figure 71: Extrait du Code de Déontologie Médicale 1992. Le secret professionnel.
(Articles 36, 37, 38).
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Pour des raisons diverses telles que la difficulté de parler de leur propre histoire, ou bien
a I’'impossibilité de comprendre que d’autres membres de la famille peuvent étre confrontés a
une situation comparable, ou encore a la mésentente familiale, certains patients ne sont pas
préts a porter le message a leurs apparentés. L’éthique de la communication d’un risque
génétique commence avec le devoir familial d’avertir et de protéger les membres de la famille

de tout mal.

Une des fonctions fondamentales de la famille est la protection de ses membres. Toutefois, les
personnes a risque doivent tout d’abord savoir quels sont les risques qu’elles encourent
(Wertz, 2001). Les personnes atteintes ou les parents d’un enfant atteint de I’anomalie ont le
devoir éthique d’informer leur famille proche ou élargie deés qu’ils sont eux-mémes informés

de I’existence de I’anomalie (Andrews, 1987).

Au sein d’un couple, si I'un des deux est porteur d’une anomalie chromosomique
équilibrée, I’information donnée concernant le statut de porteur, pourrait mettre en péril leur
relation conjugale. L’étude de Pelchat et al., a révélé que recevoir des informations de qualité
permet aux parents de comprendre la situation dans sa globalité et de mieux s’y adapter
(Pelchat et al, 2008). Les sentiments d’injustice et de culpabilité s’en mélent. Le prestataire
est partagé entre le devoir de respecter le secret médical, qui le lie a la personne venue en

consultation génétique et le devoir d’assistance vis-a-vis de ses apparentés.

Plusieurs questions sont posées :
Qu’elles sont les conséquences sociales et psychologiques?
Dans ce cas, si une prévention est possible, que faire?

Le « conseil non directif » est- il approprié ?
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Le quatriéme principe éthique est le « Principe de justice», il correspond au devoir de
traiter tous et chacun justement et équitablement, il fait également appel a la notion de vertu

et d’équité (Beauchamp et Childress, 1994).

Dans notre étude, ce principe réside dans le fait que les services de diagnostic génétique
ne soient pas disponibles dans les différentes wilayas de 1’ouest algérien. Le laboratoire de
génétique médicale appliquée a 1’ophtalmologie et spécialisée en cytogénétique
conventionnelle post natale a ét¢ 1’unique laboratoire de référence pendant les années de
I’étude. Nos résultats ont montré que plus de la moitié des enfants (50,70%) résidaient dans la

wilaya d’Oran.

Le probléme de I’acces et de I’insuffisance des services de génétique constituent un
probléme éthico-social important. De plus le déplacement vers le centre de diagnostic situé
dans la wilaya d’Oran, oblige les parents ayant un bas niveau socio-économique (33,50% dans
notre série) a des frais supplémentaires. D’un point de vu éthique, le facteur socioéconomique
chez les parents démunis est plus sensible, il mérite une attention particuliere, car il renvoie a
la qualité de la prise en charge de I’enfant affecté en fonction des moyens financiers au sein
de son environnement familial et les retentissements sur son développement par rapport aux

autres enfants issus de niveaux socioéconomiques relativement plus confortables.

Le principe de la justice exige que les services soient disponibles. Un systéme de soins
de santé national qui fournit des soins essentiels a tous, indépendamment du lieu d’habitat

constitue une approche éthique.
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Depuis 1959, année de la mise en évidence de la premiére anomalie chromosomique
chez I’homme : la trisomie 21, de nombreuses études dans différentes populations a travers le
monde ont ¢été réalisées (Lejeune, 1964). En Algérie, le diagnostic des anomalies
chromosomiques n’est effectu¢é que dans le cadre d’une suspicion clinique de maladie
génétique au cours d’une consultation pédiatrique. L’examen du caryotype est réalisé
conformément a la prescription médicale. Dans notre étude, les anomalies de nombre des
chromosomes ont été plus fréquentes que celles de la structure et les anomalies autosomes ont
été plus fréquentes par rapport a celles des hétérosomes. Ces résultats rejoignent ceux
retrouvés dans la littérature internationale malgré les différences observées a cause du biais de
recrutement ou encore du nombre de patients inclus pour chaque étude, au Japon (Higurashi et
al. 1985); au Danemark (Nielsen et al. 1991); en Inde (Vaz et al. 2005); au Kuwait (Madi et
al. 2005); en Egypte (Yassir et al. 2011) et au Maroc (Aboussair et al. 2012).

Les anomalies de structure chromosomique sont rares, elles peuvent étre équilibrées ou
non équilibrées. La différence entre la fréquence des aneuploidies des autosomes et celle des
hétérosomes s’explique principalement par le fait que le déséquilibre des chromosomes
sexuels a un effet beaucoup moins déléteére sur le phénotype que l'aneuploidie autosomique

(Gardner ,et al 1996).

Les anomalies de nombre des autosomes ont concerné les trois trisomies 21, 18 et 13.
La trisomie 21 est bien connue et amplement étudiée et rapportée dans les pays développés
(Hook, 1977, Hechtet al, 1994; Penrose 2009). Elle est I’anomalie chromosomique
congénitale la plus fréquente a la naissance avec une prédominance de la forme libre et
homogéne (Vaz, et al, 2005 ; Mohammed et al 2011; Yassir et al, 2011 ; Aboussair et al,
2012). Dans notre série, la trisomie 21 a été¢ majoritaire avec 99% des cas. La forme libre et
homogene était la plus représentée (97% de cas) et la forme mosaique n’a représenté que 2%.
Ces résultats sont en accord avec d’autres études (Nielsen et al, 1991; Vaz et al, 2005 ;
Aboussair et al, 2012). La fréquence de la trisomie 21 observée dans notre travail est liée a la
notion de viabilité. En effet, les personnes ayant une trisomie 21 ont une espérance de vie plus
longue que les autres anomalies autosomiques. Les trisomies 13 et 18 ont une espérance de
vie treés réduite apres la naissance, elle est d’'un a deux mois maximum apres la naissance,
cette diminution dans ’espérance de vie est due aux malformations congénitales multiples, en
période prénatale, la plupart des grossesses se manifestent par une fausse couche trop précoce

(Giaccardi, et al, 1991).
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Les résultats de notre étude ayant porté sur la principale pathologie: la trisomie 21, ont
fait I’objet d’une publication internationale dans le journal « Ethique et santé ». L’intitulée de
notre article a été « Réflexion éthique sur les aspects cytogénétiques et sociodémographiques

de la trisomie 21 dans I'ouest algérien » (Publication).

Concernant les cas de caryotypes cryptiques retrouvés dans notre série, la technique
cytogénétique du caryotype standard n’est pas la méthode de choix vue que la résolution du
caryotype est celle d’une bande chromosomique soit environ 10 a 15 millions de paires de
bases, ce dernier reste limité particuliecrement quand il s’agit de petits fragments
chromosomiques délétés ou encore des micros délétions d’ou la nécessité dans ces cas d’avoir
un abord multidisciplinaire et recourir a des techniques moléculaires de pointe telles que la
FISH et la Biologie moléculaire pour pouvoir donner un diagnostic génétique de certitude. En
Algérie, ces méthodes sont trés peu utilisées en routine car trés cotiteuses. Il en est de méme
pour les chromosomes marqueurs, petits chromosomes additionnels anormaux qui ne peuvent
pas €tre entierement caractérisés sur la base d'une analyse cytogénétique standard (Sachs,
1987). Dans notre série, les enfants présentant une anomalie de nombre et de structure a la
fois avaient des malformations congénitales multiples, cette association d'un chromosome
marqueur supplémentaire et d'un phénotype anormal a été décrite chez 14 patients atteints de

retard mental et de malformations diverses en 1991par Ballesta (Ballesta, 1991).

Ces résultats nous ont permis d’offrir une meilleure connaissance des pathologies
chromosomiques dans la population de I’ouest algérien, cependant nous avons été limités dans
notre ¢étude épidémiologique a décrire uniquement les fréquences des anomalies
chromosomiques, 1’étude de la prévalence anomalies chromosomiques parmi les naissances
vivantes n’a pas été possible car nous ne disposons pas dans notre région de 1’ouest algérien
de structures épidémiologiques qui assurent l’enregistrement actif a partir de sources
multiples tels les maternités des hopitaux et des cliniques privées, les services spécialisés en
néonatologie, les services de réanimation et de chirurgie infantile, les services de pédiatrie et
de cytogénétique, des cas de malformations congénitales et d’anomalies chromosomiques
parmi les naissances. Les registres de malformations congénitales et d’anomalies
chromosomiques ont ¢t¢ mis en place dans de nombreux pays développés en vue de la
surveillance épidémiologique (Aymé, 1996). Ces registres se sont révélés d’intéressants outils
pour I’évaluation en population de I'impact des actions de sant¢ dans le domaine des

anomalies congénitales tels que 1’évolution du dépistage prénatal (De Vigan et al, 2001).
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Actuellement, la technologie contemporaine qui entoure la grossesse est de plus en plus
sophistiquée, elle permet de dépister un grand nombre d’anomalies chromosomiques ou
malformatives, la grossesse est devenue tres médicalisée et suscite de la part de nombreuses
femmes certaines inquiétudes (Gilgenkrantz, 2007). L’anormalit¢ du feetus produit une
angoisse dans I’esprit de la plupart des femmes enceintes. Les anomalies chromosomiques

constituent la majorité des pathologies rencontrées dans le diagnostic prénatal (Hook, 1985).

Dans les premiéres discussions portant sur I’éthique du DPN, la controverse principale
concernait le droit de la femme ou du couple d’interrompre la grossesse. Plus tard, ce
probléme a pris une nouvelle dimension car il est apparu que les personnes présentant un
handicap pouvaient étre dépréciées par la société, dés lors qu’un diagnostic prénatal pouvait

conduire a I’élimination sélective du feetus portant une malformation (Lynn, et al 2004).

Aux Etats-Unis, a la fin des années 1970, certains médecins et certains laboratoires ont
¢été poursuivis pour négligence relative a des foetus malformés qui ont vu le jour. Le médecin,
s’il n'a pas suffisamment inform¢ la mere de la possibilité de détecter une malformation avant
la naissance, il sera jugé pour négligence (Chedd, 1981). Un jugement d'une cour de la
Californie va méme plus loin, en ouvrant la porte a une poursuite des parents par leur enfant

malformé, parce qu'ils I'ont laissé naitre (Annas, 1981).

Les pathologies chromosomiques sont des affections pour lesquelles il n’existe aucun
traitement curatif. L’expansion du diagnostic prénatal, 1’interruption volontaire de grossesse
apres un résultat positif posent d’importants problémes a la bioéthique et au droit des enfants.
Selon Arduin, il est difficile de soutenir que I’interruption médicale de grossesse sur une
indication d’anomalie chromosomique soit un bénéfice médical, en revanche, on peut parler
de bénéfice social ou familial. En effet, une étude frangaise parue en 1993 a estimé que la
charge financiére pour la société de I'accompagnement tout au long de la vie d'une personne
trisomique s'élevait a 1'époque a 2 650 000 francs. La société estime donc que le dépistage

soulage les finances publiques et ainsi encourage ces IMG (Arduin, 2009).

L’attitude a prendre a 1'égard des bébés malformés est au coeur des débats publics. Ces
débats témoignent des difficultés d'une décision. Si le diagnostic prénatal permet de détecter
les affections in utero, l'avortement thérapeutique permet de ne pas laisser venir au monde des

feetus porteurs d’anomalies chromosomiques.
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Le recours au DPN est tres différent d’un pays a 1’autre, ainsi il est profondément
dépendant de 1’organisation des systémes sanitaires, de I’encadrement des pratiques comme
des choix sociaux et des cultures de chaque pays. Chaque couple est différent dans son
cheminement et ses raisons propres, les questions et les réactions autour des grossesses
peuvent étre destructrices pour les couples, les facteurs influengant sont multiples :

restrictions religieuses, morales... (Evers-Kiebooms, 2003).

Dans la majorité des états européens, une politique de dépistage systématique des
affections feetales de particuliéres gravités est menée. En France, la loi relative a la bioéthique
du 6 aotit 2004 précise que « le diagnostic prénatal s’étend a des pratiques médicales ayant
pour but de détecter ‘“in utero’’ chez I’embryon ou le feetus une affection d’une particuliere

gravité » (Code de la santé publique, article L. 2131-1).

Concrétement, le DPN recouvre plusieurs types d’explorations pratiquées pendant la
grossesse, notamment 1’échographie, divers prélévements effectués sur le foetus ou ses
annexes (liquide amniotique, villosités choriales, sang foetal), ainsi que sur le sang de la mere.
Aprés un diagnostic prénatal, I’interruption médicale de grossesse sera licite jusqu’au dernier
jour avant 1’accouchement s’il existe « une forte probabilité d’atteinte du feetus par une
maladie incurable d’une particuliere gravité» (Code de la santé publique, article L. 2131-1).
Ce sont les centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal qui ont recu pour mission du
législateur de confirmer les indications d’avortement pour motif médical. Ils sont composés
de gynécologues-obstétriciens, d’échographistes, de généticiens, de pédiatres et de
psychologues, tous agréés par 1’Agence de la biomédecine. Le 1égislateur n’a pas répertorié

les maladies pour lesquelles le couple est autorisé a réclamer une IMG.

Au Maroc, la loi sur I’interruption de la grossesse est précisée dans 1’article 32 de
I’ Arrété résidentiel relatif au Code de déontologie des médecins. Cet article stipule qu’il ne
peut étre procédé a un avortement thérapeutique que lorsque, la vie de la mére se trouve
gravement menacée, cette opération permet d'espérer sauver la vie de la mere

(http://www.sgg.gov.ma/Portals/O/profession_reglementee/arrete_code deont med fr.pdf).
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La pratique de ’avortement est également évoquée dans le Code Pénal Marocain,
section I, intitulée « De 1’avortement », le contenu de 1’article 449 précise que « Quiconque,
par aliments, breuvages, médicaments, manceuvres, violences ou par tout autre moyen, a
procuré ou tenté de procurer I’avortement d’une femme enceinte ou supposée enceinte,
qu’elle y ait consenti ou non, est puni de I’emprisonnement d’un a cinq ans et d’une amende
de 120 a 500 dirhams. Si la mort en résulte, la peine est la réclusion de dix a vingt ans». Un
projet de loi est en cours d’élaboration suite a I’annonce du Palais Royal de la dépénalisation
des avortements dans le cas de viol, d’inceste et de graves malformations ou maladies feetales
incurables  (http://telquel.ma/2015/05/16/mohammed-vi-legalise-lavortement-au-maroc-

nouveaux cas1447111).

En Tunisie, I’article 214 du code pénal organise le régime juridique des interruptions de
grossesses. La loi N°73-2 du 26.9.1973 ratifiée par la loi n° 73-57 du 19.11.1973 autorise
I’IVG en Tunisie au cours des trois premiers mois, sous des conditions strictes: elle doit étre
pratiquée obligatoirement par un médecin exercant légalement sa profession, dans un
¢tablissement médical autorisé, une clinique ou un hopital. L’article 40 du code de
déontologie médicale tunisien stipule qu’il ne peut étre procédé¢ a une interruption de

grossesse que dans les cas et conditions prévus par la législation en vigueur.

En Algérie, 1’état met en place a travers la nouvelle loi sanitaire, loi n°18-11 du 02
juillet 2018 relative a la santé, les moyens appropriés pour assurer le suivi périodique de la
grossesse. Dans son article 73, les professionnels de la santé doivent déclarer la femme
enceinte, celle-ci est inscrite dés le troisieme trimestre de grossesse selon son choix, aupres
d’une maternité publique ou privée. Les programmes de dépistage et diagnostic néonatal
seront ¢laborés par le ministére et la liste des maladies a dépister sera fixée par voie
réglementaire (article 75). Le diagnostic prénatal peut étre pratiqué sur indication médical

(article 76).

Concretement, au cours de la consultation prénatale, le suivi classique est assuré par
échographie qui permet d’étudier la morphologie, la croissance, la vitalité du feetus, et le
rythme cardiaque. Dans les cas de pathologies chromosomiques, 1’échographie anténatale
reste un moyen de diagnostic insuffisant a I’exception de certaines pathologies tel que le
syndrome de Turner, qui est évoqué devant 1’association d’un retard de croissance intra-

utérin, d’cedéme du dos, des pieds et des mains et d’un ptérygium colli, ou bien, les trisomies
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18 et 13, ou encore le syndrome du cri du chat évoqués devant des malformations multiples
séveres, viscérales cardiaques et rénales, un retard de croissance intra-utérin et une
microcéphalie. Pour la trisomie 21, la mesure de la clarté nucale entre 11 et 14 semaines

d’aménorrhées, permet I’estimation du risque de la maladie.

En Algérie, ’avortement est interdit par ’article 304 du Code Pénal. Selon I’article 409
de la loi n°18-11 du 02 juillet 2018 relative a la santé « Quiconque contrevient aux
dispositions relatives a I’interruption thérapeutique de grossesse, est puni conformément aux
dispositions de I’article 304 du code pénal » (Figure 71). La seule exception tolérée est
stipulée dans I’article 308 du Code Pénal ou le législateur recommande la nécessité de

sacrifier la vie du feetus pour la sauvegarde de la vie de la meére (Figure 72).

Chapitre IT

Crimes et délits contre la famille et les honnes meurs

Section I
L’avortement

Art. 304. - Quiconque, par aliments, breuvages. médicaments, manceuvres, violences ou par tout autre
moyen, a procuré ou tenté de procurer 1"avortement d une femme enceinte ou supposée encemte, quelle y
ait consent ou non, est pun d un emprisonnement d'un (1) an a cing (5) ans et d une amende de cing
cents (300) a dix malle (10.000) DA
$1 la mort en est résultée, la pene est la réclusion a temps, de dix (10) a vingt (20) ans.

Dans tous les cas. le coupable peut. en outre, étre interdit de séjour.

Figure 72: Extrait du Code pénal 2015. L avortement. (Article 304).

Chapitre I1
Crimes et délits contre la famille et les bonnes maours

Section I
L’avartement

Art. 308. - L avortement n'est pas pumi lorsqu’il constitue une mesure indispensable pour sauver la
vie de la mére en danger et qu'1l est ouvertement pratiqué par un médecin ou chirurgien aprés avis donné
par lui a I'autorité admunistrative.

Figure 73: Extrait du Code pénal 2015. L’avortement. (Article 308).

Page 130



Ainsi, le droit a la vie et a la qualité de vie est un droit diversement entendu, réglementé
et protégé. Aujourd’hui, avec les prodigieux progrés scientifiques réalisés dans différents
domaines de la médecine et la biologie, dans le cas ou un enfant est porteur d’anomalies
chromosomiques, les parents ont la possibilité de le refuser avant sa naissance en optant pour
I’interruption de grossesse. Dans ce climat social et culturel, les parents doivent faire le

choix entre garder I’enfant malade ou d’interrompre la grossesse (Ben soussan, 2006).

Depuis toujours, le développement de la médecine avait comme objectif et conséquence
soit de guérir soit d'améliorer la qualité de la vie du malade. Le DPN devrait avoir pour but
une intervention diagnostique et thérapeutique sur I’embryon ou le feetus et devrait avoir pour
objet de prévenir ou de traiter une affection d’une particuliere gravité, dans 1’intérét de
I’enfant a naitre, ce qui est contradictoire avec l’éventualit¢é d’une IVG. L’essor de la
connaissance médicale conduit a supprimer un étre vivant. Surgit ici une contradiction, un étre
humain est éliminé parce qu'il est malade. Dans le cas du diagnostic prénatal, la situation est
inverse, cet étre voulu est refusé, au moment ou l'on en connait la qualité, ou plutot le manque
de qualité. Le diagnostic préimplantatoire offre une solution aux familles et aux sociétés qui
souhaitent éviter I’avortement. Les problemes éthiques et le conseil sont analogues a ceux du
diagnostic prénatal, sauf qu’il n’y a pas de grossesse jusqu’a ce que I’ovule fécondé soit
implanté avec succés. Comme il n’y a pas dans le monde de consensus en ce qui concerne le
moment ou la vie humaine commence, il n’y a pas non plus d’accord concernant le statut de
I’embryon. Il n’y a pas non plus de consensus quant au fait de savoir si le fait d’éliminer un
embryon présentant une maladie génétique avant I’implantation équivaut & un avortement.
Parce que certaines familles et certaines cultures consideérent le diagnostic préimplantatoire
comme moralement préférable a un diagnostic prénatal. La perception du « statut de
I'embryon humain » reléve des cultures, a travers le monde et le droit a la vie n'en est que

relatif.

Les perceptions des parents sont influencées par des caractéristiques propres, telles que
leur culture et leur religion. Certaines législations comme le droit frangais, n’accorde pas le
statut de personne au feetus, tout en affirmant toute une série de normes protectrices autour de
I’Interruption Volontaire de Grossesse (IVG) et de I’'Interruption Médicale de Grossesse
(IMG). Le débat cherchant a justifier ou non les IMG pour anomalie chromosomique
nécessite de réfléchir également a ces questions. En Algérie, 1’article 375 de la loi n°18-11 du

02 juillet 2018 relative a la santé, stipule que la sélection du sexe est interdite.
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N’accepter que la naissance d’enfants sains et bien formés correspond a une démarche
eugéniste. Le concept d’eugénisme opere un retour remarqué dans les débats bioéthiques
actuels. Le terme d'eugénisme a une telle connotation criminelle qu'il est difficile de
l'introduire dans un débat scientifique. Les chercheurs ont donc différencié deux types
d'eugénisme, un bon eugénisme et un mauvais eugénisme, qui distinguent un acte médical

d'un acte criminel (Milliez, 1999).

Dans certaines sociétés la pratique de l'euthanasie de foetus malades en médecine foetale
est 1également autorisée. Sa motivation est d'éviter pour l'enfant a naitre des souffrances
inacceptables, irrémédiables, incurables et, pour les parents, une souffrance. Elle est consentie
voire méme réclamée par les parents et ainsi par la société, semblant découler d'une attitude

compassionnelle (Milliez, 1999).

Francis Crick, co-découvreur de la structure en double hélice de la molécule d'ADN,
Prix Nobel de médecine obtenu en 1962, a suggéré au début des années 70 d’instituer la date
de naissance légale deux jours aprés la naissance réelle, ce qui donnerait un battement de

deux jours pour décider la vie au nouveau né (DE Grouchy, 1973).

Jean De Grouchy disait a juste titre « L’énorme cortége des malformations permet
Iimmense diversité des individus issus de l'instabilité génétique est nécessaire au

développement de la vie» (De Grouchy, 1978).
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I 19 dcembre 2008), e conignd s Sdibdration
concamant La DPH.
hhﬁumﬂﬂl'lnwﬁuhm-
o i enTant corstiouent les principes fondeme-niaw &
1 imible dhics Tt s Wil s plaglsimanitaines b edmink
iretifs prosmulauds en tevweur de Uenfant [15]. L' scosssibilin
all diegristic & un bge précoce et blnéficler d'uma prise
wn cherge polr s les anfants portens & la trisomie
N contituend un drot et obligation. Lo bd du 8 mal
M7 redathe & la protection of b b promotion des por-
snees & simtion de hemdicap stipuls qua L prdvention
wf b dépistage prbore polF UNG prise an charge, un sl
vhant "iechelen scolalne an milka spdoistid
ordinalre, & appareillagis, dos soins ot das rbbSucarions
arvl Wik S o T W1 N b .r'lruﬂnunh:m
I"Ega. Un s pesitlf Lgishatil of réglomentaing & soutien s
nrtuﬂr.msiu.mthndh.ummkmﬂl:n[ﬂ].u
dborat du & seplemire 1994 portest organation du Mink-
R e | "o o ntion el reconinall b bout enfamt Le droit
& |8 séorivd soclale. L"armitd mterminkidniel du 13 mars
M4 b les modalibls Foverture de clxes sphcisles
EoRlr enifants e sinsst ke da handicap.
prds wvodr ditermined L Trbguence dela trisomis 21 dess
L population de |"ouest algbrien, eatimd las. propodtion: &
s difdrants bypas cptogbradtiques ot Aot s csrnctdels-
TS [ U e kol
h“mrmdﬂﬁm{mdﬂhimm
& dbd conduits Jard ki cadie des Boimes otk e
dnoit ot la religion. Elle & portd sur les problimas qui se
it comcrltemant dam notre sockid alpdriense mesi
B s pliricda prénetali, lorsaue lis pareats & endant tri-
soiribgue T edcessitalent dre accompegnis ot Informds
qu'en post natal quand suerikent le mabsance 4" endant
affecti,

Mathodologie

Mo peoes rdalked une Ghedo descriptive, moRcantrigus,
ritri et af abalEte portaal ST Und pdricdo allant
da jerwier 1010 & dbcombee 2014, approuvise par e comite
ddahigque dﬁ:m:l:gh usiersitale, Universted Orand.
Aimied Bonbeedla, Cutte dtude o Talt btal une deelmsbion

il CoUrs b chaoums dis dtapes selon ls b el
mire iesfincion slgbrimnie. Ello & oib ralids su
ratoine da rechencha en misdicele appEliqués b

I'opit sl moliga, Spb i Cytgdndiigm corwention.
mlle post matale de la ciiskque Hamoo Boutléds: &'Dran.
ol his patients inchis dars cette diude dlknl ki &
molie de 1% ba, avalent Ue CArfoRy e concllemt B s
munatm&urdgmm'mqﬁnm.um.
Fulr a5t condtiond de 7 willaye |Tlamcen, Tierot, Sakde, S
bal abieds, Mostaganed, Mescera, Oran, Al Témoschent &t
Rl are,

Las donivss Infommaties ont bté recueills menued-
iment sur une fche d'oplolietion b pertie d'ues
Mﬁd'ﬂplﬂh:hhimmm dams b labo-
ratoine da rechencha en misdicele appEliqués b
I'opit sl moliga, Spb i Cytgdndiigm corwention.
molle post matale do la ciiskque Hamoo Boutlds &'Dran.
W s"egit dies inftialis @ nom &f prénom & propasent, b
muen du dedsler ot Be nlsultet du ceeyobype. [Les don-

e v O o e e, I'igo das
anfents s momant & disgnastic géndtigus, L ey & sk
dence, |'ige des parents U momeal de La conception, La
slituation sochmcomomigue (besbe sur baur profission) ot La
paritd,

Lis ceryorypes ot bth rbalkds dess co méime lebors-
b, calul-cl Stand be el dans I.I.l'ﬁ'g'lm ﬂl'ﬂ.ﬂl.l.gﬁ'hﬂ
durant la plriode & 1"duda & offrir 1 inst rumsintation et
la prersominl gualifié pour isterprbtar fisdloment la rbsultat
finel. Lis ievestigations chiomésomigues. ant &t effainde
S e culimes lmphooytaing & sang priphdrigues wi-
Ikt bes ochinbges sEemdards S cargety pe. LN milfimum
da 30 métaphases a b anslysd pour chagis parkest prd-
Sonlaat Une rtomia 21 Nk ot Romogiee, o Uk trissmi
H par trarelrw srbos robanmonienng Par Lot srhodnlee on
s s, 1 milnim di B0 el spbaas & bid Sbudd. L
Tormises chromosomiques ont dbd rédigdes selon le aoman-
clabure Iniermelionale &n Imsmatkemal Syem Tor uman
Cytogenatic Homesclature 2013, (CN).

Liss iridiess F inclusion - tous Les dotsiers dont e risultat
U cargty pe & prowed inooetestablerent 1o prisese d'un
Chioimsoime T sUMmUmdraine.

Lis critdress,  "achusion © Dol i dissiens & pathonts na
réshdent pes Sand 'une &5 9 wileyes suscindes.

Bl patiants ont did rdbinds ansntiellamant par las -
Wit pﬁdlll‘h-ﬂ Cialres B pitalkars Inversitalines H:
hich dtebdbsonments Bopitaliers spécialids o
nnMﬂmW&Mﬁﬂmm
pudic o Gibdrel de la méme région. Mbanmolns certalis
petiants ont Stb adressls par bes services de cardologia de
Cih MHimes SIuCiunes.

Lis procddures concemmant b confidintialing ont dbd
e Chiaes Tidla ment, Chanue doasier rispartonia 4 ok mas
Jtt] b o idanEfkcation mumsdrigs.

S LS gl e VIGUSGIT Gl AL, I LA e 05 DM ers
reberaLn ol diss pubdication schentifuss dok veiller b o
mlwmﬁmmummmwmm[mu
b £ &t Saribd qui chagk M
da E#::—rmmmm WMM le cherta
bt ot hMHMMIﬂHM B @t
L& cherta dthigue da U'Apencs [ hmatigss de recharches an
soloicies de o senbd (ATRSS) fbvrier W00 8|, Ces modelitks
SR i SonE sn confomlbh avec Lo contats intemational
[19]-

Lis procidures obligetoines dars ol s ont requss
I"gwal o cosimiitd 8" bbbl wt ﬁuﬂhq;ln Uirtearslteing, Ul
wiarsith Oran .. &hived Banksadla.

Hﬁdmrﬁﬁtﬂddulh‘ﬂhl'uﬂld'muﬁﬂh
traltemant statistigus « EF| INFO & ».

Résultats

ASDECES CyR0Enétiques de la trisomie 21

mmuphmm'dumr}urumm-&:mmmu,
MOE AV 56 o e trisomla 21 sur S oad
prisantant Siffdentes pathologhs oogdndtigues soit ne
Trbuence da 52,46 X. Usg trisomie ke du chiomoms:
3 eieit privente dess 257 ces (98,1 W) Des cesyobyps da
transbocation ont dbé abearss dans & cas. (1,5 ). Un patiant
(04 ] avakem un e s (Teblos T).
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Tebiloas 1 Aspencts cytoqbibtiguas da o trsomba 11 dars b papulation dtudde (= 256).

Typa e trisomis 2 Formiskis Chromesomious Wb da ik x
T. 1 Libwe af A7 XY+ 130 6,4
homagine o7 X +21 11 4,7

T. i par trasslocations 46X, dar{Dc 1) {g10g 10}, +21 1 07
46 KK, dor| Dc 21 g1 0ea i), «1
46 Y, dur(21:21 ) g1000), <1 1 04
46K, dur( 21,11 {1004 80), + 11 1 04

T. H Libra an mossioue 46 XY, + 1 X2 1 04
46K+ 20/ 4 B+ 1

Tedal 1 100

Ef i ; ivcicinbli ded ci & brcsam: 21,

CaracteristiQues s0Cidemographgues

Le Tabloay @ rioowe i caractéristigues sociodbmegra-
phigues des enfants porewrs do | trisomis 31,

Cant -Cimgusnto-quatra (57,7 X) okl & wxo masaulin
at 117 0, 1 ) e sater Teimilnim e Ui et -raths (W F] de
1,37 Cenk-quaranbe-guatne cos solk 53 % ont beadfcid du
diegnestic cytogdmltigue durant lis & promibne anes
B L netsamcn. Lk condition soclehs of doonoimioue
i gwnratiic dis parents ont bt retroivdie dars BS s ces.

Lis pareits sochsboonomiguement faiblis (85 ces)
doteent feia fack b la nebsamce o'un enfant trisomdgus
I ok comime lis parents sockdoonamiqUenl Moy
(143 cas) et dowids (37 cad). Lo facheur scidconomigue
chi lirs parants dimims et plis seasibl d"un podnt de W
P, T it Une aibten ton parthostiéng, car il reroks b
le quatitd de prie an charge de U'enlleat affectis on fonction
dhiss moryens Timanchors A siim do som erinonnemant Fam ikl
ot Lk retenibsaments sur son ddvolopement par rappot
BN BUCTES wifants B de mbealh sockmboomonmiges nda-
Ol plis conlormeblos.

Lis s anits porteurs di b trisomi 1 onk éid phpertorks
dens s 7 wileyes, Cent-gueranta | 52,7 %) résidalent dam
la wilaya &' Oran, lis aUlnes cas reCrotvds dlakal réperth
dens ik Basit wilayas S L région pukst.

Le tranche d"8ge de 35 4 & i dis deu parants dait
e joriCeine avec respectiremont £3,% T chaz les meres ot
3178 e les peenes.

Discussion

la prdeont trewsll mapperte Povpdsdoncs din resbre do
retbramce spacialil e oytogbnitiue coventionnells post
netabe Sur I'dbude da la trisomia 21 dess |'ouist 'Algdria
pasdant La périods sllant & jamier 2090 & dbcambea 214,

ASDECHS Cytogénétiques de |a trisomie 21,

A partir d'un total de 507 dossiers de cxs prisentant SFTé-
Mefilic pa , D& Cos (s Talind e
Erisceriiee 11 S0t e Trdieds o T80 0 sterisiant £ eitta
petholegie la principehe smomeli Chiomosomigue. Le foms
libre: dEait pricents ders T8/% das can, b Trbguence de la
Tiormee Crarcloquds (e 1,5 B bttt plus Sl que coslla o

Tablgau 2 Carschiristiuiss sociddmographioue & ls

pogudation (5= 266,
Caractirbtigues sockdbmoraptilic Effectif (%]
e
Miesculis 154 (57,7
Fémilnin 112 (82,1}
Tranches o dge
«1 &n &0 [32,55)
1-1 ams 133 |5
4 oG &6 [24,81)
715 s T(L,63)
Mol socdrenonmigue panen bl
Bl I i3,M)
e 143 433,73)
rsider (wildgal
Tiarat 41,5
Salds 12 (4,3}
MeaLE AT M [11,65)
D 140 {52,63)
Pl izane T(L,8)
Aue poreetal o I conception
Mewirals
« 10 b J(1L,7E)
M- 35 & £2 (13,31}
= B —
Pabasrrenls
<30 s 7 [6.19)
53 o 143 |33, 7E)
o B a9
Pt bl
Primiparis 35 [13,5)
F 230 {BE, 5]
77880 O/ > i
4 25,21)
# enlants \ 4 25,21)
» % anfants \_/ 8 [25,21)
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st [ ces 0,40, Cotte diférance Sars s proportins.
s, Afdrents s oytogbndtigues & dtd bgalament ratrou-
s dlares plusiours Studes intemationsles [0 72]. Daprés
W Culllerat, Lis diitbranei S fammis gladtiques de L tri-
sivinbe 1 mentralnent pasvralment da diffbrences clinkaues,
s nifants stigints &2 la trisonee 21 on el ont des
poteatislites melleuras sur ke plan intellecmued [11].

Dafe madre diude 4 o5 do Cranshectiod ont Febr-
wia . Le canryolypa dan be cis préch & poemis de donsser des.
eadbcat lors 2o 18 neturs du troulde chromcsembgue. La ria-
Ihalion du caryobype O T lis paneats et impérative afin &
b asmines be caractbme di nowo o hisltd tout en rogsec-
tant ko prie ips " sutorcesio du patient (Consenbamont Hbne
el declaing) [24]. Dens Lo o o 'urse tresskoc ation 117 H choz
I'un dis parents (reque de rboumence da 100 Tj. Celulch
it ftre Inlomsd clefrment S0 LS netune & L' Emalic
dimmﬁun[hnﬁunﬂmhluumm‘muhu

dascendance. Uinfommation qui eccompagee lo disgrostic
st sobligation déontologigu [15]. Ella s@ delt d8tre claine
el hjectve, pour rbpoming &0 respect o deoit du patient
1m.mmmrhmud'mm-
pabient St corcantir Ubremesst b feira Iatames
i) GUEART B proststeing, il na Solt pes Sro motih per
S, U Ldes patam albtes qUant SLI0 ComadqUences O U
L ree ol e justinde par L posibil it d eagendne
proBddme socktal el aue e dheoroe. Cotio angudite Sl se
feirg ders le respect oo I"bthigue ot dee i confldestialind
[26] I sujet porteur de Ls trasslocation peut (s'1 L disin)
s Cefometion & 8 TamBle. 5 b couple disire des
wnilants, il f pell (a5 Meacol BUN Moyens O procréarion
midicalemont askhd ar e dom S Jamsiies dant intendic
par la Wghlation slgérienne [27] ot la religion sl e
souila, la posiilind d'adoption et b enviseger. La priscips
o brleaf ebanca, dafs o cas préc, comkio b préveln uss
Wdehuﬂmmﬂnl’ﬂHh.
b SRR
Aspects sociodémographiques
Daies niovbre sirke, b rapEport di masoulingts et de 1,37 cach
wsl @ accord s plisieurs Soudes oo s potits gargonc.
dtaient la pls boschés per L brisomie 21 [20,25].

e b s "W b 31 Ubersr, 1S mistirmeed & dis
amphemant Sudi ot ik on caSe par S mombratses dudes.
intesmationales [27,307. Hos risultals cncondent avec cos
dtudes pubase 64 X des mbres dtelont Bgbes do plis e
35 ars. Limpact & ['bge patermed resta mineur, car il refléte
e TEit gue s spormesboeeides conbrainemest s ovule,
sk prodults pemdent touto le durde o 1a via de Uhomima,
rabeon pour la quelle § axiste pou d'biude, parmi olla,
cellss blebords par Fisch H &t &l [31]. ou Il & présentd
MinMueice de Uige patemed sur la sevsne du 3ndrome
i Dewe e, Sick rdsuliabs oormobonent notra Shsds dtest don-
Pl que 23 % dos peres dtalent Bgds e plus de 33 ans.
Alglrie, o raul de "Sge a0 mariage & Uit Ui sugmoen-
uri:nulgnsdnurnpmlu:mntmummm
[13]. Cotte situstion peo & kSemmest o probidme s
Fainires eroeinbes tardyeiment dans leur phriods reprodu-
v Un consall gbndtigue svant Jeatamar na grosese
asl fortemant recommendd afin O Informrer Les parents des
proBabdlitds que beur senfant st stiedet de T.21 ot & o
AUt la T,

Dars notres dhade la tranche dhge & 1 an b 3 am a
reprécentd 1 moitd des anfants dageestigubs pandant La
mariode da 1"dtude ot seulament T35 T ont béneci d'un
diegreatle dursnt | premibie ennde gul & subl le neb-
e, ot -gusaranie cis wodt 53 T rdshdekent dars s wilaya
A'Ovan, parmd s 177 solt (7 'l{lﬂlﬂrdl'ﬁ:ﬁ-lldu-
et cytoabndtiqus darant ks on promibies andsas gui
ot v e nessaees. Le relabios entre |heg tardf des
anlents sl momest du dsgndatie o ls wilsys da réshdanca
il du probabslament au A'Tnlormatkon of da e
siblfsation quant & 1" blende U laboretoine s pdeial ks b
Dran. Cobte siimbion & pour corcbpuoncas d ongonsinor una
injustice dess 1"sooks au disgrostic of un retard dans la
prio m change e oS endants ars] bon dans beur isonton
sociele gue scolsin of Uk arotbibd dis parcsts gl
ralt i reaRsbive on cRss 1B guelith da vie Tamillele.
L'impact du ssbeay sockdoonomigue parantal didevoratlo
dess 17 K assack b la multipanizd poumait dgelemsant Stre
un Tactosr suppddmantaine.

Houwelle forme de sélection genétique : &
diagnostic prénatal

La trisone 21 SCant Tortemant liba b 1"Ege parent ol molam-
el Makemesl, Lo disgeostic prinetal davrait Sre snvisegd
e da ko r s parents am lour Tounss-
seal les imformations sur les rgues &esteprensdre e
s, U bl & GUT PTG & o prigane paychos-
ks fquamnit & Lo nassence um enfant actiied.

L wocation premire dumn dbpbtage présatal, n'est pas
i Sl rer ue disgnestic, Mt d " SgUes un reque ch o
Tamine encainte d"avoir m feius porteur S T.21 powr la

an Ccors. [apris la revue de b litdreture, par
wmoinphs on Fremca, sebon ke recomimandstions do 1 Hests
storith do la santh [HAS), Lo <dpltage rhnetal ropocs
s ["valustion de pheburs paremdtres dont "5 mater-
ned, la mesure dchographione <o la clartd nucale ot les
concanitration de margssurs beochimbges dess L weum
matemal. Lorsgue le dbpblage est poshil, lo daamostic
prénatal par <horocestice oU amnicentics esf propaosd
[32]. Lindomsation Seg Tomimes erosinios qur lo risque do
TEN dinvrelt proysnir 26 profeaskomnets of divmall inclurs la
probebRith do- surveniue des enona e foetabes otle sbwisind
i b maladia [33)

En Algdrks, su cows de la corsultation predbeatsle,
INisformation @ e rhombks T, ses Tacleurs de rigue
wt ek modalitds de son déphtage ot disgnestic em pré-
netal e sont pad ietdgrds au programms national. La kol
o B0 du A8 fvrler 1905 relethe b la profectlon ot
b la promotlon de la samtd |arthcle &%, chaplire- ¥, intl-
o MU O prorbec tion: matermelle ot iafentila], stipula
U N Cas S ETesste, | malkstanog Mddcale Shperode Soit
e e d Salvegarder L grossessa, de dépisher bas alfec-
thofs = i Ubdero = b o e La santd of L ddwdoppament
da Vanfest b saltre. Lors de Lo grossese lo suli cles
sl b ecmard par dchegraphie, dlle représante Lultima
et G b = atlnetal, b SULTeS @i
meats & savoir, :wmwm. la chorfocanbése o
anoore 1 e i Nt m b tant pas dpon e boc et
L momibira Jchographibes recommendbes n'est pas Siter-
il ol gl ementaing, toumeok, us miskmues de ok
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e et rbalish s cours & Ly grossess (gbndralament
12, 22wt 37 somelie 3 amdnorda) b b recherche & mal-
Tormations congdritabic. Ces. dohographies sont pracigudes
wludﬂf:rﬂ;ﬁrﬂhm lirs spebuialistes an gymden-
kol obsbitriigue o redologues @uancant dans la secbeur
Pt @t Diral.

Le mdsficaliation &5 grosseses s'et socblinde depuis
ummn':ﬂm.mmmﬁ.ﬂmm
nietals ot Sagnostic dis anomalies Tatdes constituent e
recanalla dbap da cabte mdkdicaliiion, Dans bea paym Sve-
loppds e Eurogss @t notammant n France, QUi possident
un systéme mbdcd performant, um diamostic mddical par
o i o0 e ocietine et proscd s familles b
regue, o objedil principsl est & Tourir dis nforma-
Choies gur 1"ealant o Uten, pour el puissent Teine des
chiott infomsds et prendre dis dbckion dclalndss gumant b
le poursuite de l: greseses o son imemiption en nifé-
ress b une possiiilith Kgele doseda A peronts dees b
cadre mddical [MG) |34, 53] Ciar st biver il o
mant est i & Lo Kegfslation b sun pesibiitks b prisa
@n cherge feanchre, gui sont des mhes on @i da
chibl sockitem. e bighlation et Les cbmanches & enbre-
prendre en matiée d'Inbamuption médicale de grssesss
warkdit dum & 1"sutre mdme en Europs,
cartalis peys ont mposd une detie buteir Kagabe pour V-
ber Lis Consbguonces of s abis O inbmuption mddicala
o groasesse, Le teme & 180 jours contitue L pls sou-
want La limita accordda [36]. L'oblectil fu DPH e s limita
pes & 1 indcetion §'une istamuption médicele de grossesss
ks ALEST [ AT UM BOCOMpagea el rbonatsl pro-
gramind, d"infier s le doull périnetel [37], & emdlioner
I"scoued] AU norsau-ad ot S prévoir un traitement b la

wﬂ pspuiba o ghisra

L ol s sereibilsation duls lis
i miathlne dia prdventhon e e trisomibe 1 wise Lo Hsdtetion
du meiibee de nabsences d enlants sttenis.

EMactement cethe position est cela majoritalrement
eorapbbs dess ks pays oocdentsu, cependent el n'est
pes | soubs, Marke J Rpporte que de nos jours, dais de
nombre pe, ke nobssnces d enlants porteses di triso-
ik 21 ot Lo, Soit parca que be calowl fe risque, nésultant
du dosage dies malgueUrs serigues ot d 1 L i'E
P bt i | s ectiom, solt parce g ks paren i ont Tait ke
chisht de P pas &"ingager Sars Ui prochdune de Samostic
poir des rabsons philcsophiqueds oU medicalic (riaqus s
& ammiocentsa), soit parce qua, epris I"anskocontéss 1k
ot chasis! d faira neitre co ks [37].

Chague colpe sst diftbnent dars son chaminsment at
s rabsois propres, bes questions e ks ractions sutour dis
e PN dire dSestructrices pour les coulpes, les
Tactours influsmgest somt multiples @ de restrictions nell-
Ehlses, moralis Trancikine. . L Sagnostic présatal poss
d'importents problbmes b la Biodibiam o b concept da
comsentemant dolvind tent sjord 'ty besuooup compta
o la dignité de b personee ot du respact S0 s voloitd,
il proned airel de ple on phs J'mpetance | (principes
U oub iy wi du eogsal e | "auiomaks).

L dageasitic prénatal poe d impontants problimes b la
bibesb g et aU Siolt dic endents. L awotement, a6t certal-
rramant L des pls Enchens parmi lis nomnen probiémes
hﬂdﬂuﬂmhmﬁm.ﬁhlhdmﬂlhﬁﬂ

4 L qualitd da e et un drodt dversament entanda,

manitd ot protépd. Chaque Wagkletour donne & oo dmolt &
Wit b L qualind de e o Comtont spproori b som conbas
juridique, religin et soc Aisl, an Tunke, b
ot & 1 sy ortement & b w177, L Lol tubloning
wst relathiament pEmbsiee on matke d ntemoption &
s grisesn lorsgul extste un risque " handicap majeur du
et |arthche 214 Code phngl - lol 6° 733 @u 26 septembine
A3 Au Mercs, |"seortemeant ot ntordl M on Cas &
WAt pur areaiolke Nutake [3T]. L sl saiepe ke
ikl par la Lo sont U'aworemesl pontand oo I'NG
mdcesitds par e suwegends de la vie do le mére [20). En
Franioe, b loi reletie & b bicdthioue @u b aolt 7004 précks
il = L dlagranstic prénatal 5" dtomd des pratigues mbdiceles
ayant pour bt de dbectan « s Uteno = chae 1embiyon o b
Foetis una effection d'une partiouliing gavith = [41]. Aprés
1 dlagrastic prénatal, |"interruption mblicale do groosess
(WG] sars licite jusp'au doermdar jour svant |"accolachimont
&l aste = vl Tote d'siteinte du fabe par
e maladle ki 4'une » [41]).
Afm d'lyiter toute stigmatiation, Lo ghklateur fresgeh

AR bes malad b poly losgudles o couple
Humm.‘ril:lmumm

Réflexion éthique sur le début d'un long
combat avec la trisomie 21 en Algérie

Enjew: de |a trsomie 21 postnasal

Enlgderia, le prdvaonce da la trismia 11n et pa détermi-
i, e dliagrastic prématal des maladies péndtiques ot des
malformathoes comgnitales n'est pas Sl of la oytogdng
thyua Comventioneallo post natals st tns pau divelopsbe.
En affet, o carpolype en phriods post netale re
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VII. CONCLUSION ET PERSPECTIVES

Cette thése présente un travail pionnier sur 1’étude des anomalies chromosomiques chez
I’enfant dans la population de 1’ouest algérien. Elle a permis d’une part de retracer a travers
une prospection de références, textes juridiques et instruments nationaux et internationaux, un
cadre 1égislatif en matiere de droits de I’enfant et de la génétique et d’autre part, d’établir une
réflexion éthique sur les aspects cytogénétiques et sociodémographiques des pathologies
chromosomiques et de disposer d’une base de données sur ces pathologies destinée a la

communauté nationale et internationale grace a 1’outil précieux de la cytogénétique « le

caryotype ».

\

Appartenir a une profession de santé suppose une compréhension des problémes
¢thiques auxquels sont confrontés ses membres. Il ressort de notre étude sur les principes

éthiques appliqués a la cytogénétique les éléments suivants :

= Pour le principe de I’ « autonomie », une obligation de respecter les droits des parents, au
cours du conseil génétique non directif, une présentation objective de I’information intégrale
concernant les facteurs de risques pour entreprendre une grossesse, notamment devant un age
maternel avancé; un antécédent d’enfant présentant une anomalie chromosomique, en
I’occurrence la trisomie 21 ou encore une anomalie structurelle due a un réarrangement

équilibré chez un parent.

= Pour le principe de la «bienfaisance», la sauvegarde de I’intérét supérieur de I’enfant par
une prise en charge médicale adaptée et en bas age. En effet 1’orientation des enfants vers la
ou les structures les plus appropriées en fonction de la pathologie en sollicitant différents
acteurs de la santé tels kinésithérapeutes, psychologues, assistants de service social...
constitue démarche éthique permettant d’améliorer la qualité de vie en favorisant un meilleur

développement psychologique, moteur, sensoriel et staturo-pondéral.

= Pour le principe de la «non-malfaisance», dans le cas d’une maladie chromosomique a
prédisposition familiale, le conseil génétique offre le choix de ne pas entreprendre une

grossesse. Pour le professionnel de la santé, les enjeux majeurs sont la confidentialité et le
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devoir d’information pour les membres de la famille. L’éthique de la communication d’un
risque génétique commence avec le devoir familial d’avertir et de protéger les membres de la

famille de tout mal.

® Pour le principe de la «justice», il est représenté dans 1’égalité d’acces aux services de
diagnostic. Le principe de la justice exige que les services soient disponibles. Un systéme de
soins de santé national qui fournit des soins essentiels a tous, indépendamment du lieu

d’habitat constitue une approche éthique.

Dans la population de 1’ouest algérien, les pathologies chromosomiques existent et
touchent plusieurs familles, la trisomie 21 en est la principale. Un enfant porteur d’anomalies
chromosomiques comme tout autre enfant est un sujet de droit qu’il faut protéger, éduquer et
épanouir, il a besoin de se sentir aimé, désiré et rassuré, une prise en charge précoce et

adaptée pourrait améliorer sa qualité de vie.

Les modestes travaux de cette thése ouvrent de larges perspectives, ces résultats
préliminaires sur les anomalies chromosomiques doivent étre approfondis par d’autres études
utilisant les techniques permettant la détection d’anomalies au niveau de locus ciblés telle que
la FISH et les techniques permettant une analyse de I’ensemble du génome telle que la CGH
sur chromosomes afin d’augmenter le taux de détection des anomalies chromosomiques

comme les micro-délétions et les micro-duplications.

Par ailleurs, il est important de mettre en place des registres de malformations
congénitales et d’anomalies chromosomiques dans la population de 1’ouest algérien en vue de
la surveillance épidémiologique de ces pathologies. Ces registres permettront de contribuer a
la recherche étiologique, de produire des données valides qui serviront aux professionnels de
santé¢, aux futurs parents et aux autorités sanitaires car en matiére de santé publique, les

décisions se doivent d’étre fondées sur des données objectives et scientifiquement valides.

Et enfin, développer les techniques de diagnostic prénatal, notamment pour la biopsie
de trophoblaste ou choriocentese et I'amniocenteése. En cas de grossesse a risque, un résultat

négatif permettrait de rassurer la femme enceinte.
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La génétique et 1’éthique doivent avancer ensemble dans le but de renforcer la
protection des droits de 1I’enfant y compris en début de vie, 1a ou il est le plus vulnérable. La
réflexion éthique est inéluctable car 1’évolution des consciences et des mceurs confrontent
parents, professionnels de la santé et usagers a des situations nouvelles. La religion ne peut
étre qu’une source et une référence d’inspiration dans cette réflexion, légiférer c’est créer des
limites dont la société a besoin. Le champ de la génétique et ses applications ne doivent pas

étre en dehors du droit et de la religion parce qu’ils sont mouvants dangereux et complexes.
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ANNEXE1
Fiche 1 : Fiche de collecte des données de I'étude.
Caractéristiques sociodémographiques entre les années 2010 a 2014.
Laboratoire de recherche en génétique medicale appliquée a Fophtalmologie.
Chnigue Hammou Boutlehs
Laboratoire de Biologie du Développement et de Ia Difféerenciation
Université d"Oran 1 Ahmed BENBELLA

Nedudossier .o,

Configuration chromosomique du propesant: ...

Sexe: Féminin || Masculin | Indifférencié |

Tranches d*ige du proposant au moment de I"élaboration du carvotype:
<lan | | 13ans [ ] 4-6ans [ |7ans-16ans (]

Situation socioéconomique parentale: Elevée [:] Movenne I:| Faible D
Lieun de residence (wilaya/mdicatif): . ___ f e

Tranches d*ige de la mére du proposant a la conception:
< 30 ans D 30-35ans [:] 36-45 D =45 ans D
Tranches d*ige du pére du proposant i la conception:
<30 ans [:] 30-35ans D 36-45 D =45 ans D
Parité :

Multipares D primipare D
Parité 2 enfants ()
Parité 3 enfants

Parité 4 enfants ()
Parité 5 enfants et plus )

Nous avons respecté fidélement les procédures concemant la confidentalité des dossiers
répertoriés aux archives du laboratoire de recherche en généfigue meédicale appliquée a
I"ophtalmologie specialise en cytogenetique. E H S Ophtalmologie d’Oran. Chaque dossier réperfone
3 &té assujettl 4 une identification numérigue dans le but de conserver la confidentialite.
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ANNEXEZ
Fiche 2 : Fiche de collecte des données de I'étude. Anomalies chromosomiques chez
I’enfant dans le cadre du diagnostic cytogénétique conventionnel post natal entre les
années 2000 a 2014.
Laboratoire de recherche en genetique medicale appliguée a 'ophtalmologie.
Clinigne Hammou Boutlelis
Laboratoire de Biologie du Développement et de la Différenciation

Université d’Oran 1 Ahmed BENEELLA

N* du dossier .............. Age du patient._._......_.
Caryotype d’aspect normal ]
Carvotype avec anomalie chromosomique [

Formule chromosomique. ... oo

3 Anomalies de nombre des chromosomes
3 Anomalies de nombre des autosomes
T21 (o T.18 - T.13 (-
[ Anomalies de nombre des hétérosomes
Svndrome de Tumer () Syndrome de Klinefelter ) Syndrome de Jacob ()

Mnomalies de structure des chromosomes
() Translocation robertsonienne
Deletions du bras court du chromosome 5
) Délétion du bras court de I'X
D Isochromosomes de I'X
) Chromosome D en annean
— Anomalie de développement sexuel
ADS 46. XY ([ ADS46. XX —
(Anomalies de nombre ot de structure des chromosomes
[ Caryotypes cryptiques.

Nous avons respects fidélement les procédurss concemant la confidentialité des dossiers
répertoniés aux archives du laboratoire de recherche en génétique médicale apphiquée a
I’ophtalmelogie spécialisé en cytogenstique. EHS Ophtalmologie d'Oran Chaque dossier
répertone a £té assujetti a une identification numénque dans le but de conserver la confidentialite.
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RESUME

Les anomalies chromosomiques sont impliquées en pathologies humaines. Leur diagnostic repose sur 1'é¢tude
du caryotype. Notre objectif a été d’établir une réflexion éthique sur les aspects sociodémographiques et
cytogénétiques de ces pathologies et de les décrire chez I’enfant issu de la population de ’ouest algérien. 11
s’agit d’une étude rétrospective, descriptive, exhaustive et monocentrique, elle a été réalisée au laboratoire de
recherche en génétique médicale appliquée a I’ophtalmologie. Les données sociodémographiques ont été
colligées sur 5 ans (janvier 2010 & décembre 2014) et celle des anomalies chromosomiques sur 15 ans (janvier
2000 a décembre 2014). L’analyse statistique a été réalisée a 1’aide du logiciel le logiciel Epi Info 6. Sur le plan
¢thique, I’étude a regu toutes les autorisations nécessaires. Sur 507 enfants étudiés, 54% étaient de sexe
masculin, 22% agés de moins d’un an, 33,50% étaient d’un niveau socioéconomique parental faible et 50,70%
résidaient dans la wilaya d’Oran. L’age des parents a la conception supérieur a 35 ans était de 62 % chez les
meres et 82% chez les peres. La multiparité était observée dans 85% des cas. Sur 724 enfants porteurs
d’anomalies chromosomiques, 89,64% avaient une anomalie de nombre, 7,73% une anomalie de structure et
2,62% une anomalie de nombre et de structure associées. En Algérie, les pathologies chromosomiques dont la
trisomie 21 en est la principale existent et touchent plusieurs familles. La réflexion éthique sur les aspects
cytogénétiques et sociodémographiques est une implication primordiale, elle vise a aider les parents, la famille
et la société aussi bien en période post natale quand survient la naissance d’enfants atteints qu’en prénatale,

lorsque les parents nécessitaient d’étre informés et accompagnés.

Mots clés:
Ethique; Anomalies chromosomiques; Enfant; Cytogénétique; Génétiques; Caryotype; Sociodémographique;

Ouest algérien; Réflexion; Pathologies chromosomique.
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