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T.21 : Trisomie 21. 

UNESCO : Organisation des Nations Unies pour l’éducation, la science et la culture. 

UNICEF : United Nations International Children's Emergency Fund.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

I. INTRODUCTION 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



   Page 1   
   

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 grâce aux études cytogénétiques qui permettent 

d'associer un certain nombre d'états pathologiques à une modification du caryotype. Dans 

l’espèce humaine, les anomalies chromosomiques constituent la principale cause des échecs 

de fécondation (Pellestor, 2004). Elles sont également la première cause connue à la fois 

d’avortement spontané (50% au cours du premier trimestre de la grossesse, et 20% pendant le 

deuxième trimestre) et de retard mental (Jorde Lynn et al., 2004).  Après la naissance, elles 

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

 

Les pathologies chromosomiques chez l’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 qualité de vie de chaque enfant. Les maladies 

chromosomiques sont très 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 à 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 très 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 prélèvements effectués sur le fœtus ou ses annexes (liquide 

amniotique, villosités choriales, sang fœtal). C’est dans ce but que nous avons entrepris 

d’étudier les anomalies chromosomiques chez l’enfant dans la population de l’ouest algérien. 
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Ce travail de thèse est né de l’expérience acquise par le laboratoire de recherche en 

génétique médicale appliquée à l’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 l’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 deuxième sur les enjeux éthiques internationaux concernant les droits 

de l’enfant et les tests génétiques et le troisième chapitre est consacré à retracer la 

réglementation algérienne en matière d’éthique, de bioéthique, de tests génétiques et de santé 

de l’enfant. La partie pratique comprend les objectifs, la démarche méthodologique, les 

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

 

L’intérêt et l’absence de travaux dans ce domaine en Algérie nous ont motivé à 

entreprendre cette thèse pionnière dans notre pays. Cette thèse vise d’une part, à travers la 

réflexion éthique, à améliorer la prise en charge précoce et adaptée des enfants atteints et à 

aider les parents à réduire les risques de récurrence et d’autre part, à offrir une meilleure 

connaissance des pathologies chromosomiques dans cette population par la création d’une 

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

 

TESTS GÉNÉTIQUES EN PÉDIATRIE 

 

 

 

Les maladies génétiques sont habituellement regroupées en maladies monogéniques 

d’une part, la mucoviscidose entre autres et maladies chromosomiques de l’autre, comme la 

trisomie 21. Elles sont décrites comme étant des affections dont la présence d’un ou plusieurs 

gènes ou chromosomes défectueux entraînent l’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-à-dire la capacité de visualiser les chromosomes humains. Ces 

dernières 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 à un même 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 diagnostic. Ils 

concernent non seulement l’enfant né mais aussi l’enfant à naître. Ils sont définis comme 

l’étude des chromosomes, de l’ADN, de l’ARN ou des protéines. Ils permettent la détection 

d’anomalies susceptibles de provoquer une maladie génétique (McConkie-Rosell et 

Spiridigliozzi, 2004).  

 

 

 



   Page 4   
   

 

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 à des technologies de type cytogénétique ou génétique moléculaire 

(Mcconkie-Rosell et Spiridigliozzi, 2004). En pratique pédiatrique, un test génétique doit 

toujours être 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 

l’expérience (Munnich, 2014).  

 

Le test génétique apporte des bénéfices à l’enfant et à sa famille. Tout d’abord, il permet 

d’obtenir une certitude diagnostique qui évite le doute et l’errance des parents et les résultats 

obtenus permettent de mettre fin à l’errance diagnostique, ils sont alors associés à des 

examens complémentaires. Cette recherche s’intègre alors dans le bilan d’exploration de la 

maladie. Le résultat de l’examen génétique, avec sa caution scientifique, est considéré comme 

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

 

Devant la manifestation clinique d’un problème 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 à l’origine. Répondre à ce défi représente un « impératif éthique », et 

une réponse à 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 l’analyse et la divulgation de leurs 

résultats, des principes relevant du domaine de l’éthique et du juridique, c'est-à-dire une 

information précise du  sujet, la garantie de son libre choix et le recueil de son consentement. 

Chez l’enfant, puisqu’il dépend totalement de ses parents, les tests génétiques ne posent pas 

de problème éthique particulier et aucun de ces trois pré-requis n’est possible, puisqu’ils sont 

des tests à 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 

possibilité d’une prise en charge adaptée même 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 à partir de l’âge 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 être 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 à 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 l’enfant, son 

souci principal est d’ordre diagnostic. Cette place s’inscrit dans le colloque singulier entre le 

médecin ou l’équipe soignante, pluridisciplinaire et «son» patient représenté par ses parents 

(Munnich, 2014). 

 

1.1.1.1. Diagnostic par analyse des gènes (ADN) 

 

Les tests génétiques par analyse des gènes à 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 à une pathologie génétique telle une hyperlipidémie familiale 

peut également constituer le meilleur intérêt de l’enfant. Le principal but du dépistage chez le 

nouveau-né est de faire bénéficier ce dernier d’un traitement précoce (Munnich, 2014). 

 

 

 

 

 

 



   Page 6   
   

1.1.1.2. Diagnostic par analyse des chromosomes (cytogénétique) 

 

L’analyse cytogénétique réalisée à 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 l’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  méiotiques sont habituellement accidentelles, mais elles 

peuvent être favorisées par d’autres facteurs tels que l'accroissement de l'âge 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 à 

chaque pathologie cytogénétique dont la plupart sont reconnues à l’examen clinique (Hassold 

et al,.  2001).  

 

Les anomalies de nombre sont les plus fréquentes, elles représentent approximativement 

95% de l’ensemble des anomalies chromosomiques (Aboussair et al., 2012). Elles sont 

représentées par les  polyploïdies, les aneuploïdies autosomiques, les aneuploïdies des 

chromosomes sexuels et les mosaïcisme. Les anomalies de structure sont beaucoup moins 

fréquentes, elles touchent environ 5% de l’ensemble des anomalies chromosomiques (Yassir 

et al., 2011). Elles peuvent impliquer un ou plusieurs chromosomes, être déséquilibrées en  

provoquant un gain ou une perte de matériel chromosomique ou encore équilibrées c’est-à-

dire n’entrainant ni gain ni perte de matériel chromosomique. Les anomalies de structures 

équilibrées n’entraînent souvent aucune conséquence sérieuse pour la santé (Stankiewicz et 

al., 2002).   

 

 

1.1.1.2.1. Aneuploïdies autosomiques 

 

Les  aneuploïdies 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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1.1.1.2.2. Aneuploïdies des chromosomes sexuels  

 

Chez les nourrissons nés vivants, environ 1 garçon sur 400 et une fille sur 650 

présentent une forme quelconque d’aneuploïdie des chromosomes sexuels (Jorde Lynn et al., 

2004).  En raison, principalement, de l’inactivation du chromosome X, les conséquences de ce 

type d’aneuploïdie sont moins sévères que celles de l’aneuploïdie autosomique. A l’exception 

d’une absence complète de matériel du chromosome X, toutes les aneuploïdies des 

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

  

Les principales aneuploïdies des chromosomes sexuels sont, la monosomie de l’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 à 20% des 

avortements spontanés précoces (Abir et al., 2001 ; Højbjerg 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 à 40 % sont des mosaïques, le plus souvent de type 

45,X/46,XX et moins fréquent 45,X /46,XY. Environ 10 à 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 à expliquer les 

différences phénotypiques considérables observées dans ce syndrome (Højbjerg Gravholt et 

al., 2006).  Des études moléculaires ont montré qu’environ 60 à 80% des cas de monosomie 

du chromosome X sont provoquées par l’absence du chromosome sexuel provenant du père, 

la descendance reçoit un chromosome X exclusivement de la mère (Jorde Lynn et al., 2004). 

On estime que le caryotype 45,X est présent dans 1 à 2% des conceptions, alors que le 

syndrome de Turner n’est observé que chez une fille née vivante sur 2000 à 3000. Ainsi la 

grande majorité (plus de 99%) des conception à caryotype 45,X avortent en période prénatale 

(Jorde Lynn et al., 2004). 
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1.1.1.2.3. Aneuploïdies en mosaïque 

 

 Les aneuploïdies en mosaïque ou encore appelées « Mixoploïdies »  sont des anomalies 

chromosomiques qui surviennent à la suite d’un accident de ségrégation par non disjonction 

lors des mitoses post zygotique. Un individu en mosaïque est constitué de deux (ou plus de 

deux) populations à contenu chromosomique différent, mais provenant du même zygote 

(Briard et al., 2006).  

 

Les trisomies en mosaïque sont viables par opposition aux monosomies qui ne le sont 

pas. La présence d’un mosaïcisme produit souvent une expression clinique plus bénigne de 

l’anomalie chromosomique (Celeste et Lauras ,2000 ; Verloes, 2004).  Dans le syndrome de 

Down, un mosaïcisme est observé chez approximativement 2 à 4% des naissances vivantes 

trisomiques 21 (Mokhtar et Abdel-Fattah, 2001 ; Catovic et al., 2005 ; Wang et al., 2010).  

Les aneuploïdies en mosaïque des gonosomes sont viables vu l’inactivation du chromosome 

X et le faible contenu en gènes 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 où 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, entraînent différents nombres de copies de 

gènes, affectant le phénotype en modifiant le dosage du gène. Pour ce qui est des délétions, 

les conséquences dépendent de la longueur du fragment chromosomique et des gènes 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 à 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 être héritée d'un 

remaniement parental équilibré (Jorde Lynn et al., 2004). 
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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 être transmises (De 

Braekeleer et Dao, 1991). Les translocations robertsoniennes, aussi appelées fusions 

centriques, résultent de la fusion de deux chromosomes acrocentriques par leur centromère, 

conduisant à 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 même chromosome avec perte de l’autre bras. Il peut être monocentrique ou 

dicentrique selon le mécanisme de formation. L’isochromosome le plus souvent rencontré est 

l’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 fœtus, les tests prénatals et les analyses diagnostiques sont demandés si 

l’anomalie recherchée a déjà été identifiée chez un parent ou si une symptomatologie 

évoquant un trouble génétique a été dépistée au cours du développement fœtal. (Peltonen, 

2001).  

 

1.2.1.  Diagnostic prénatal (DPN) 

 

Le DPN comprend à la fois des tests de dépistage (DAN : dépistage anténatal) et des 

analyses diagnostiques. Le dépistage est un acte politique et collectif, souvent à l’initiative des 

pouvoirs publics. Sa vocation première 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 l’art médical, le dépistage est loin d’être 

toujours nécessaire. Pour en justifier la pratique, l’éthique commande qu’il puisse donner lieu 

à la mise en place d’une réponse thérapeutique et de comportements adaptés (Arduin, 2009).   
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Dès 1968, il est apparu nécessaire d’établir des critères auxquels devrait satisfaire tout 

dépistage systématique destiné à l’ensemble des nouveau-nés. Ce sont les dix critères de 

Wilson et Jungner (Wilson et Jungner, 1968) qui définissent les conditions de dépistage 

d’une maladie : 

1. Elle doit correspondre à un problème important de santé publique ; 

2. Le dépistage doit conduire à un traitement efficace; 

3. Etre validée par des tests spécifiques; 

4. Etre effectuée à un stade pré symptomatique; 

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 à une maladie connue et bien comprise; 

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

9. Etre accompagnée d’un protocole thérapeutique précis; 

10. Etre pérenne. 

 

En 1989, la conférence internationale de consensus de la Sapinière au Québec a repris  

ces critères 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-même.  

 

En mars 2005, l’Human Genetics Commission (HGC) et le National Screening 

Committee (NSC) britanniques ont repris l’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 

critères. 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 système 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-fœto-protéine, hormone choriogonadotrope ou 

hCG, et œstradiol 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 âgée 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 (amniocentèse) sur un calcul de risque a 

priori élevé alors que le caryotype fœtal se révèlera normal (Centini et al., 2005). 

 

En France, l’arrêté du 23 juin 2009, fixant les règles de bonnes pratiques en matière 

de dépistage et de diagnostic prénatals a été modifié par l’arrêté du 14 décembre 2018. 

Celui-ci, stipule que lors de la consultation médicale prévue à l’article R. 2131-2 du code de 

la santé publique, toute femme enceinte, quel que soit son âge, est informée de la possibilité 

de recourir à un dépistage combiné permettant d'évaluer le risque de trisomie 21 pour l'enfant 

à naître. Ce dépistage associe le dosage des marqueurs sériques du premier trimestre, réalisé à 

partir d'un prélèvement sanguin, et les mesures échographiques de la clarté nucale. Un 

nouveau test portant sur l'ADN fœtal libre circulant dans le sang maternel (ADNlcT21) est 

proposé en fonction du niveau de risque évalué par le dépistage  réalisé en deuxième 

intention. Il est fondé sur la recherche d’une surreprésentation éventuelle du nombre de copies 

du chromosome 21 dans l’ADN libre circulant dans le sang maternel (sans différenciation des 

fractions fœtales et maternelles) (Article 1, arrêté du 14 décembre 2018). L’arrivée du test 

ADNlcT21 permet de faire un dépistage plus précis avant de recourir éventuellement à une 

amniocentèse ou choriocentèse, l’arrêté du 14 décembre 2018 précise que "Seul un 

prélèvement invasif permet de poser le diagnostic.", ce diagnostic peut être établi par 

caryotype fœtal réalisé par amniocentèse ou par choriocentèse. 

 

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 fœtale ». 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 fœtale. L’arrêté du 14 décembre 2018 permet le 

remboursement de ces tests à partir du 18 janvier 2019. Ce test ne peut pas se substituer à 

l’ensemble des tests proposés dans le cadre du dépistage de la T21 fœtale, 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 à l’ensemble des sociétés : les professionnels 

(médecins, éthiciens, économistes, juristes), la population générale et ses représentants c’est-

à-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 très différent d’un 

pays à l’autre, selon la perception de la maladie par la population et les professionnels, les 

attitudes vis-à-vis de l’interruption médicale de grossesse (IMG), avec une valeur prédictive 

significative pour le facteur «pratique religieuse » (Evers-Kiebooms, 2003). De plus 

l’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 

fœtales d’une particulière gravité est menée dans la majorité des États européens à l’exception 

de l’Autriche, l’Irlande et Malte. L’Irlande est le seul pays européen à 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 dernières années pour les 

couples présentant un risque d’avoir un enfant atteint d’une maladie génétique. Cela implique 

la détection de l’anomalie génétique avant que l’embryon ne s’implante, donc à un stade ultra-

précoce après la fécondation, généralement en faisant appel aux méthodes de fécondation in 

vitro (FIV), au stade de 6 à 8 cellules, avec prélèvement d’une ou deux cellules, trois jours 

après la fécondation. L’étude du matériel génétique doit être 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 l’utérus dans 

les plus brefs délais, généralement au matin du quatrième jour (Testart, 2001; Vekemans et 

al., 2003).  

 

Le principal avantage du DPI est qu’il évite une IMG après biopsie du trophoblaste ou 

amniocentèse. Il va donc concerner les couples à risque de transmettre une maladie génétique, 

qui ont déjà 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 à 

l’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 à leur sélection. Le DPI est donc sélectif, plutôt 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 sœur 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 l’enfant 

ou pour toute autre raison non médicale. Les pays autorisant le DPI encadrent strictement sa 

pratique, la limitant ainsi à 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 l’Allemagne et l’Italie. En Allemagne, la 

loi fédérale de 1990 relative à la protection de l’embryon interdisait de manière implicite le 

DPI ainsi que la multiplication des embryons in vitro. La loi du 7 juillet 2011 autorise 

aujourd’hui un accès restreint, sous certaines conditions, au DPI. 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 être examinée par une commission d’éthique et 

les parents peuvent être conseillés par des spécialistes. Le consentement écrit de la femme est 

requis et le diagnostic ne peut être réalisé 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 où elle interdit également la recherche et l’expérimentation sur 

l’embryon. Le gouvernement italien justifie l’interdiction du DPI en Italie par le souci de 

protéger la santé de l’enfant et de la femme, la dignité et la liberté de conscience des 

professions médicales et l’intérêt d’éviter le risque de dérives eugéniques (Encadrement 

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

 

 

 



   Page 19   
   

Les pays dont la politique est libérale sont la Belgique, l’Espagne, la Norvège, les Pays-

Bas,  la  Suisse,   Israël  et  les  États-Unis  (Encadrement  juridique  international  dans  les  

différents domaines de la bioéthique, 2018): 

 

- La Belgique  autorise  le  DPI  et  la  détection d’aneuploïdie  préimplantatoire  (screening).  La 

décision de mise en œuvre appartient aux praticiens. En revanche, la sélection de l’embryon 

selon son sexe est explicitement interdite.  

- En Espagne, Le DPI n’est pas explicitement autorisé mais fait cependant l’objet d’une prise 

en charge par l’assurance maladie du pays dans le cadre du suivi de la grossesse.  

- La Norvège, autorise le DPI selon des critères 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 à leur enfant. 

- La Suisse,  jusqu’à  présent  considérée  comme  l’un  des  pays  les  plus  restrictifs  d’Europe,  

s’est  prononcée  le  5  juin  2016  en  faveur  de  l’autorisation  du  diagnostic  préimplantatoire,  y  

compris pour le dépistage des aneuploïdies. La loi est entrée en vigueur en septembre 2017.  

- En Israël,  un  système  d’identification  des  couples  à  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 l’enfant à naître est  par ailleurs permis aux parents qui ont 

déjà mis au monde 4 enfants du même sexe.  

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

% des centres cliniques.  
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CHAPITRE 2 

 

DROITS DE L’ENFANT ET TESTS GÉNÉTIQUES : 

LES ENJEUX ÉTHIQUES INTERNATIONAUX 

 

 

La recherche d'une protection internationale de l'enfant a été l'une des préoccupations 

prioritaires en matière de droits de l'homme (Dupuis, 1997). Les tests génétiques exigent des 

règles organisant leur pratique ; des instruments internationaux ont été mis en place pour 

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

 

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

 

Au plan international, de nombreux instruments consacrent le principe de protection et 

de promotion des droits de l’enfant. Parallèlement, différentes organisations existent et 

travaillent à l’amélioration de la qualité de vie des enfants dans le monde entier, parmi elles :  

 L’ONU : Organisation des Nations Unies,  

 L’UNICEF : United Nations International Children's Emergency Fund et 

 L’OMS : Organisation mondiale de la santé. 

 

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

 

Adoptée le 10 décembre 1948, la Déclaration Universelle des Droits de l’Homme garantit 

la protection de la personne humaine et définit les principes de liberté, de sécurité, d’égalité et 

de dignité humaine (Déclaration Universelle des Droits de l’Homme, 1948). Dans son 

article 25 alinéa 2, la Déclaration précise que « la maternité et l’enfance ont droit à une aide 

et à 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 à 

toutes les grandes dispositions internationales.  

 



   Page 21   
   

1.2. Déclaration des Droits de l’Enfant (1959) 

 

Le 20 novembre 1959,  l’Assemblée Générale des Nations Unies adopte la 

Déclaration des Droits de l’Enfant. C’est le premier grand consensus international sur les 

principes fondamentaux des Droits des Enfants. Le préambule met en lumière le besoin de 

l’enfant à une protection et à des soins particuliers, « notamment d’une protection juridique 

appropriée, avant comme après la naissance ». Cette déclaration n'a aucune valeur 

légale, mais c’est une façon symbolique d’inciter les Etats à considérer l’enfant comme une 

personne à part entière (Déclaration des Droits de l’Enfant, 1959). 

 

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

 

30 ans après la Déclaration des Droits de l’Enfant, la Convention internationale des 

Droits de l’Enfant (CIDE) est adoptée par l’Assemblée Générale des Nations Unies, en 

date du 20 novembre 1989. Cette Convention représente le premier texte international 

juridiquement contraignant de protection des Droits de l’Enfant. Elle a été adoptée par 194 

pays dans le monde et elle comporte 41 articles relatifs aux droits fondamentaux de chaque 

enfant, son intérêt supérieur constitue le fil rouge de la Convention (Convention 

Internationale des Droits de l’Enfant, 1989)  

 

L’enfant étant défini comme une personne de moins de 18 ans (article 1er). Son intérêt 

est supérieur (article 3): « Les Etats parties s’engagent à assurer à l’enfant la protection et les 

soins nécessaires à son bien-être, compte tenu des droits et des devoirs de ses parents, de ses 

tuteurs ou des autres personnes légalement responsables de lui, et ils prennent à cette fin 

toutes les mesures législatives et administratives appropriées». La CIDE reconnait les enfants 

comme ayant besoin d’une attention particulière en raison de leur âge et de leur  vulnérabilité. 

Dans son Préambule, il est noté que « l’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 après la naissance ». Dans ce présupposé, on 

retrouve l'idée de vulnérabilité commune aux enfants. Elle stipule également que « chaque 

enfant a droit à un niveau de vie suffisant et à jouir du meilleur état de santé possible». 

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 reconnaît que l'enfant handicapé doit bénéficier de dispositifs 

spéciaux de formation appropriés à son état. L’article 24 de la Convention est consacré à la 

santé des enfants et des adolescents. Le droit à la santé illustre ainsi parfaitement les principes 

d’indissociabilité et d’interdépendance des droits reconnus par la CIDE, eux-mêmes 

interdépendants des besoins fondamentaux des enfants, de leur développement et de leur bien-

être. En outre, la Convention rappelle que certains groupes d'enfants ont des «besoins 

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

 

 Le 19 décembre 2011, l’Assemblée générale des Nations Unies adoptait le nouveau 

Protocole facultatif à la Convention internationale relative aux droits de l’enfant (CIDE). 

Avec ce nouveau protocole, la communauté internationale a mis « les droits de l’enfant au 

même rang que les autres droits humains» (Protocole facultatif à la Convention 

internationale relative aux droits de l’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 l'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 1er 

de l'article 45 de la convention « La présente Convention entrera en vigueur le trentième 

jour suivant le dépôt du vingtième instrument de ratification ou d’adhésion ». Son adoption a 

été l’aboutissement d’une vigoureuse revendication des personnes handicapées qui, à travers 

le monde, demandaient que leurs droits de l’homme soient respectés, protégés et mis en 

œuvre 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 l’article 7 qui introduit les obligations 

suivantes :  
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 Garantir aux enfants handicapés la pleine jouissance de tous les droits de l’homme et de 

toutes les libertés fondamentales, sur la base de l’égalité avec les autres enfants;  

 Assurer, dans toutes les décisions qui concernent les enfants handicapés, l’intérêt supérieur 

de l’enfant est une considération primordiale;  

 Garantir à l’enfant handicapé, sur la base de l’égalité avec les autres enfants, le droit 

d’exprimer librement son opinion sur toute question l’intéressant, les opinions de l’enfant 

étant dûment prises en considération eu égard à son âge et à son degré de maturité, et 

d’obtenir pour l’exercice de ce droit une aide adaptée à son handicap et à son âge.  

  

D’autres articles de la Convention mentionnent les droits des enfants en situation de 

handicap : 

 L’article 3 est dévolu à la dignité, à l’autonomie, à la non-discrimination, au respect de la 

différence, à l’égalité des chances et à l’accessibilité; une mention spéciale est faite sur le 

principe des capacités évolutives de l’enfant handicapé et son droit à voir préservée son 

identité.  

 L’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 

élaborent et mettent en œuvre des lois et des politiques.  

 L’article 16 exige que soient prises des mesures spécifiques pour protéger les enfants 

handicapés de toutes formes d’exploitation, de violence et de maltraitance. 

 L’article 23 introduit une série de mesures visant à protéger et promouvoir le droit à la vie 

de famille, y compris celles des enfants handicapés. 

 L’article 24 consacre le droit à l’éducation et établit que l’éducation doit être inclusive à 

tous les niveaux et que les enfants handicapés ne soient pas exclus de l’enseignement général 

dans l’optique de développer le plein épanouissement du potentiel humain.  

 L’article 26 traite de l’adaptation et de la réadaptation : services et programmes doivent 

commencer au stade le plus précoce possible pour faciliter la participation et l’intégration à la 

communauté.  
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2. Encadrement des tests génétiques  

 

2.1. Au niveau mondial 

 

L’Organisation des Nations unies pour l'éducation, la science et la culture (UNESCO), a 

produit deux déclarations sur les tests génétiques, à savoir la Déclaration universelle sur le 

génome humain et les droits de l'homme du 11 novembre 1997 et la Déclaration internationale 

sur les données génétiques humaines adoptée à l'unanimité et par acclamation par la 32ème  

Conférence générale de l'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 l’état de la réflexion sur les questions de bioéthique et de 

permettre aux États 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 l’homme (1997)  

 

C'est le premier texte international sur «génome humain et les droits de l’homme »,  il 

constitue un engagement moral pour les états et la communauté internationale. Son objet 

consiste à fixer le cadre éthique des activités relatives au génome humain, en énonçant des 

principes de caractère durable. Son texte se décline autour de l'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 l'homme et l'unité de la famille humaine 

confèrent au génome humain sa valeur et demandent qu'il soit protégé de manière particulière. 

La deuxième partie de l'article déclare que «Dans un sens symbolique, il est le patrimoine de 

l'humanité» (Déclaration universelle sur le génome humain et les droits de l’homme, 

1997).   

 

Les notions rappelées sont : 

 Le consentement libre et informé: L’article 5a, traite des droits de ceux qui sont soumis à 

«une recherche, un traitement ou un diagnostic» sur leur propre génome.  

 Le droit de savoir ou de ne pas être informé : L’article 5 c demande de respecter le droit 

de chacun de décider d'être informé ou non des résultats d'un examen génétique. Il convient 

d'observer à cet égard que le droit de l'individu concerné ne peut pas être absolu car il faut 
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tenir compte des cas où cette information entraîne 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 l'objet de 

discriminations fondées sur ses caractéristiques génétiques, qui auraient pour objet ou pour 

effet de porter atteinte à ses droits individuels, à ses libertés fondamentales et à la 

reconnaissance de sa dignité ».   

 La confidentialité des données génétiques : L’article 7 précise que  « La confidentialité 

des données génétiques associées à une personne identifiable, conservées ou traitées à des fins 

de recherche ou dans tout autre but, doit être 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 à la dignité humaine, telles que le clonage 

à des fins de reproduction d'êtres humains, ne doivent pas être permises ».  

 

Il n'y a aucune mention de l'embryon et du fœtus. La question est délicate, spécialement 

au sujet de l'embryon dans les premiers jours, entre 6 à 7 jours de vie. Le fait que les êtres 

humains non nés et les embryons humains ne soient pas explicitement protégés ouvre la porte, 

particulièrement 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 complète la déclaration universelle sur le génome humain et les droits de 

l’homme sur certains points, principalement l’importance du conseil génétique et la 

conservation des données et des échantillons (Déclaration internationale sur les données 

génétiques humaines, 2003). Pour le conseil génétique, l’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 être proposé 

d'une manière appropriée. Le conseil génétique devrait être non-directif, culturellement adapté 

et conforme à l'intérêt supérieur de la personne concernée ».  La Déclaration vise également à 

favoriser l'avancement des sciences de la vie et leurs applications technologiques dans le 

respect de la dignité humaine, de la protection des droits de l'homme et des libertés 

fondamentales. 
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2.2. Au niveau européen   

 

Le conseil de l’Europe a produit deux déclarations sur les tests génétiques dans la même 

perspective que les deux précédentes déclarations produites par l’UNESCO. Ces deux textes 

juridiquement contraignants sont la Convention pour la protection des Droits de l'Homme et 

de la dignité de l'être humain à l'égard des applications de la biologie et de la médecine 

(1997), Convention sur les Droits de l'Homme et la biomédecine (Convention d'Oviedo) et le 

Protocole additionnel à la Convention sur les Droits de l’Homme et la biomédecine relatif aux 

tests génétiques à des fins médicales en 2008.  

 

La première déclaration a établi les principes fondamentaux relatifs à la pratique de la 

médecine quotidienne, à la recherche biomédicale, à la génétique, au droit, au respect de la vie 

privée et au droit à l’information, ainsi que d’autres domaines de la bioéthique tel que la 

transplantation d’organes et de tissus. La deuxième déclaration, a porté sur la protection 

relative aux tests génétiques à 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 matière des 

droits des patients. 

 

 

2.2.1.  Convention pour la protection des Droits de l'Homme et de la dignité de l'être 

humain à l'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 l’être humain contre toute application abusive des progrès 

médicaux. Ce traité part de l’idée  que l’intérêt de l’être humain doit prévaloir  sur l’intérêt 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 à l’information 

(Convention pour la protection des Droits de l'Homme et de la dignité de l'être humain à 

l'égard des applications de la biologie et de la médecine, 1997). 
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À l’heure actuelle, sur le fondement des deux Conventions européennes des droits de 

l’homme, très peu de pays en Europe ont adopté une législation spécifique quant aux tests 

génétiques. Leur réglementation demeure relativement hétérogène. Certains pays, notamment 

l’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 même si une certaine cohérence apparaît 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 à la Convention d'Oviedo a l’originalité de faire des 

propositions pour la mise en œuvre de programmes de dépistage génétique à des fins 

médicales. Il traite pour la première fois au niveau international des tests génétiques en accès 

direct, dont l’offre commerciale pourrait s’accroître à l’avenir. Effectivement depuis le 

14 avril 2003, une importante étape a été franchie par le Projet génome humain. Il s’agit d’un 

programme de recherche internationale visant à établir le séquençage complet de l’ADN du 

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

 

Ce progrès scientifique a permis de dépister de nombreuses pathologies génétiques et de 

développer des kits offrant à tout un chacun la possibilité d’explorer son patrimoine 

génétique, sans prescription médicale via internet. Les tests génétiques en accès 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 phénomène de la mise à 

disposition d’une génomique dite personnalisée fait écho à une autre pratique, déjà bien 

installée dans de nombreux pays : la promotion des produits pharmaceutiques directement 

auprès des consommateurs plutôt qu’auprès 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 (accès libre) sont apparues dans certains pays notamment la Belgique, 

le Royaume-Uni, la Grèce et la Slovénie. Cette situation permet une analyse entière de l’ADN 

pour 999 euros, sur une application d’un smartphone (Veritas Genetics, 2018). Aux États-

Unis, des tests génétiques sont également accessibles sans prescription médicale et sont 

facturés par les laboratoires, comme l’identification des gènes de prédisposition pour le cancer 

du sein. La loi intervient en aval, 24 États américains auraient interdit la divulgation des 

résultats de tests génétiques en l’absence d’un médecin. Le test génétique se construit en 

l'absence de prescription médicale lors de la vente, et d'accompagnement par un professionnel 

de santé lors de l’accès aux résultats. Ce marché va à l’encontre de certaines législations 

nationales et génère des controverses. C’est le cas de certains pays, come la France, 

l’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 systèmes nationaux de santé, ou ils ne 

peuvent être effectués qu’après 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 appropriées à cette nouvelle 

offre (Hunter et al., 2008). Le débat professionnel se heurte à plusieurs questions : la validité 

scientifique de tels tests génétiques (Wallace, 2009), leur utilité clinique (Hogarth et al., 

2008), et enfin le caractère direct de cette offre qui ne s’accompagne ni d’une prescription ni 

d’un accompagnement médical dans l’interprétation des résultats (Howard et al., 2008 ; 

Hauser et al., 2009).  
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CHAPITRE 3 

 

ÉTHIQUE, TESTS GÉNÉTIQUES ET SANTÉ DE L’ENFANT:  

LA  SITUATION EN ALGÉRIE 

 

 

L’enfant est la richesse de la nation, il représente un enjeu majeur dans la société, c’est 

une personne à part entière. L’État algérien a consenti beaucoup d’efforts en matière de 

promotion et de protection de l’enfant. 

 

1. Ethique médicale et Bioéthique  

 

1.1. Ethique médicale 

 

En Algérie, le terme d’« Ethique médicale » apparaît pour la première 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 à la protection et à la promotion de la santé dans son 

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

 

Conscient de l’importance de l’éthique médicale dans l’approche des problèmes de 

santé, les pouvoirs publics en Algérie ont créé le conseil National de l’Ethique des Sciences 

de la Santé  « 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 à la protection et à la promotion de la santé (Figure 

10). 
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Sa première préoccupation a été d’examiner essentiellement les problèmes 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 à mettre à disposition par les 

pouvoirs publics des moyens matériels, humains et financiers nécessaires à la réalisation des 

transplantations d’organes à partir de donneurs vivants ou de cadavres, de veiller à la stricte 

application de la loi en ce qui concerne notamment la gratuité, la non-discrimination, l’égalité 

des chances à l’accès aux greffes. Etre attentif, en ce qui concerne la greffe chez l’enfant au 

double plan,  d’une part, médical, la formation de praticiens qualifiés et d’autre part, la 

juridique, la protection de l’enfant mineur. Accorder une place de choix à la transplantation 

d’organe dans l’ordre prioritaire des préoccupations de santé publique et d’assurer un suivi 

rigoureux et à long terme des suites de l’opération.  Favoriser les prélèvements d’organes à 

partir de cadavres. Encourager la création d’une association de donneurs d’organes, 

l’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 l’éthique des sciences de la santé dans 

d’autres domaines a été axé sur les aspects éthiques liés aux maladies génétiques ; ce thème a 

regroupé les questions relatives à la consanguinité, aux malformations génétiques, soulevant 

le problème de l’interruption de grossesse. Le deuxième thème a pris en charge les questions 

relatives à la procréation médicalement assistée (PMA), le troisième a été consacré aux 

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

 

 

1.2. Bioéthique 

 

1.2.1. Projet de création de la chaire de bioéthique auprès de l’UNESCO 

 

Devant l’insuffisance des connaissances en bioéthique et les difficultés d’accès aux 

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

création d’une chaire de bioéthique de l’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 repères par la dispense d’un enseignement de bioéthique axé 

sur le questionnement et l’incitation à la réflexion et d’être 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, à tous les acteurs qui, de près 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 l’élaboration des politiques législatives en santé publique.  La 

création d’une chaire de bioéthique à l’université d’Oran est également la marque d’intérêt et 

d’attachement aux valeurs que défend l’organisation. C’est aussi une réponse favorable à 

l’invitation lancée par l’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 auprès du comité 

intergouvernemental de Bioéthique de l’UNESCO de 2001 à 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 à l’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 l’engagement en faveur de la promotion 

de la bioéthique en Algérie. Cinq sessions ont été inscrites au programme:  

- Éthique 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 première année de médecine depuis la rentrée universitaire 2001-2002.  

 

Le deuxième colloque international de bioéthique a été également organisé par le 

professeur El Kebir Fatima Zohra à l’université d’Oran Es-Sénia, du 20 au 22 novembre 

2004, soit 4 ans après 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 à l’université d’Oran 1 Ahmed BENBELLA par arrêté 

d’habilitation n°: 186 du 24/06/2012. La première soutenance de thèse de magister dont 

l’intitulée « Ethique de la recherche et des essais cliniques : Cas des procréations 

médicalement  assistées » (Boucif Debab, 2014),  a eu lieu en 2014. Cette thèse à été publiée 

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

 

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

 

En 2018, le dispositif juridique national en matière d’éthique médicale et de bioéthique 

s’est enrichi à travers la promulgation de la nouvelle loi sur la santé, publiée sur le journal 

officiel n°49 du 29 juillet 2018 relative à la santé. Le titre VII de la nouvelle loi sanitaire est 

intitulé « ETHIQUE, DEONTOLOGIE ET BIOETHIQUE MEDICALE », totalement 

consacré au domaine de l’éthique biomédicale, il est composé de quatre chapitres et 60 

articles répartis comme suite:  

 

- Chapitre 1er,  intitulé  « Dispositions générales», il a comporté 4 articles (de 339 à 342). 

Dans ce chapitre, le législateur algérien a commencé par définir l’éthique médicale (article 

339), (Figure 14), puis il évoqua  les valeurs éthiques qui doivent guider les professionnels de 

la santé notamment les principes du respect de la dignité de la personne, de l’honneur, de 

l’équité et des règles de déontologie (article 340) ensuite par interdire l’exercice illégal de la 

profession de santé (article 341), et en définitive il a évoqué la création du conseil National de 

l’Ethique des Sciences de la Santé  « CNESS » auprès du ministère de la santé (article 342) 

(Figure 15). 
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En raison du caractère sensible de l’information génétique, deux laboratoires d’analyses 

ont pour mission d’accompagner la justice à élucider la paternité d’un enfant à savoir le 

laboratoire national de police scientifique sis à Châteauneuf (El-Biar) et le laboratoire national 

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

 

 

2.2. Empreintes génétiques  

 

Les empreintes génétiques ont un pouvoir d'information très important. Elles sont 

reconnues comme une évolution majeure de l’histoire de l’enquête judiciaire. L’exploitation 

de l’acide désoxyribonucléique (ADN) constitue  l’un des outils les plus fiables en matière 

d’identification. En Algérie, un cadre législatif a été établi à travers la loi n°16-02 du 19 juin 

2016 complétant l'ordonnance n°66-156 du 8 juin 1966 portant code pénal et de la loi n°16-03 

du 19 juin 2016, relative à l'utilisation de l'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  l'utilisation de l'ADN dans les procédures 

judiciaires et l'identification des personnes disparues ou non identifiées et le deuxième définit 

l'empreinte génétique, l’ADN, les parties codantes de l’ADN, les parties non codantes de 

l’ADN, l’analyse génétiques, les prélèvements biologiques et le rapprochement  (Figure 18). 
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Le deuxième chapitre est intitulé « CONDITIONS ET MODALITES 

D’UTILISATION DE L’EMPREINTE GENETIQUE», celui-ci comporte 6 articles allant 

de l’article 3 à l’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 être garanties durant les différentes étapes 

de prélèvement biologique et d'utilisation de l'empreinte génétique.   

 

L’article 4 stipule que les procureurs de la République, les juges d’instruction et les 

juges de sièges sont habilités à ordonner des prélèvements biologiques et de les analyser 

génétiquement conformément aux dispositions du code de procédure pénale et de la présente 

loi. Dans les mêmes dispositions, les officiers de la police judiciaire, agissant dans le cadre de 

leurs investigations peuvent, après autorisation préalable de l’autorité judiciaire compétente, 

demander des prélèvements biologiques pour analyse génétique.  

 

L’article 5 dispose, de son côté, qu’il peut être procédé aux prélèvements biologiques 

aux fins d’obtenir une empreinte génétique  sur les personnes suspectées d’avoir commis des 

crimes ou délits contre la sûreté de l’Etat, les personnes, aux bonnes mœurs, aux biens, à 

l’ordre public ou des infractions prévues par la loi relative à la lutte contre les stupéfiants ou 

par la loi relative à 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 

également que le prélèvement biologique sur un enfant ne peut être effectué qu’en présence 

de l’un de ses parents, de son tuteur, de la personne à laquelle la garde a été confiée 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 à 

l’enregistrement des données génétiques dans la base de données, instituée, auprès du service 

central de l’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 

l’empreinte génétique. Le dernier article stipule que les analyses génétiques ne peuvent être 

effectuées que par des laboratoires et des experts agréés.    
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Le troisième chapitre est intitulé « SERVICE CENTRAL DES 

EMPREINTES GENETIQUES», son Article  9 précise qu’il est créé, au ministère de la 

justice, un service central des empreintes génétiques dirigé par un magistrat, assisté d’une 

cellule technique. 
 

Le quatrième chapitre est intitulé « DISPOSITIONS PENALES», dans ce volet le 

projet de loi propose l’incrimination de la divulgation des données enregistrées dans la base 

centrale des données. Son texte présente l’incrimination de l’utilisation des échantillons 

biologiques ou empreintes génétiques à des fins non prévues par le projet de loi et le refus 

d’obtempérer aux réquisitions de se soumettre à des prélèvements pour obtenir l’empreinte 

génétique. Selon le projet de loi, les services spécialisés de la Sûreté et de la Gendarmerie 

nationale continuent à conserver les échantillons biologiques sur lesquels des analyses 

génétiques ont été effectuées, jusqu’à leur destruction. Il prévoit également le transfert des 

empreintes génétiques conservées auprès des services suscités vers la base centrale de 

l’empreinte génétique, prévue par la présente loi, dans un délai maximum d’une année, à 

partir de son institution. Le ministère de la Justice a insisté sur l’interdiction au recours à 

l’empreinte génétique sans nécessité ou l’usage des échantillons recueillis ou stockés à des 

fins illégales.  
 

 

2.3. Plan National Cancer 2015-2019 

 

Parmi les axes stratégiques du projet national de tests moléculaires, l’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'intègre dans le domaine d'une prise en charge des maladies cancéreuses, prenant en compte 

les caractéristiques intrinsèques 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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Il s’agit donc de mettre à leur disposition des tests moléculaires afin d’établir le statut 

mutationnel de chaque patient. Seuls ceux possédant des mutations de ces gènes dits 

oncogènes, seront éligibles à 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 coût d’achat des produits anti cancers exorbitant.  En 

outre, il est nécessaire d’explorer le statut mutationnel des gènes héréditaires constitutionnels 

tels que les gènes  BRCA1 et BRCA2 dans la population algérienne où le taux de 

consanguinité est très élevé. Ceci aura un impact de prévention étant donné que les personnes 

ayant des mutations de ces deux gènes 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 arrêté Ministériel N°64 du 24 mars 2014. 

Selon son  article 2, le comité a pour missions l’élaboration du Plan National de lutte contre le 

Cancer pour la période 2015-2019. 

 

 

3. Droits fondamentaux de l'enfant : Contexte national 

 

Dans le vocabulaire juridique, l’enfant  est assimilé au mineur, le caractérisant alors par 

sa jeunesse, c’est un être 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 à l’article 40, 

à 19 ans révolus. L’intérêt et la protection de l’enfant constituent les principes fondamentaux 

de l’ensemble des textes législatifs, règlementaires et administratifs promulgués en faveur de 

l’enfant. L’article 25 du code civil,  stipule que l’enfant conçu jouit des droits déterminés par 

la loi. Dans le corpus législatif, l’enfant dispose du droit à l’égalité et à la non-discrimination, 

à l’intérêt supérieur, au droit à la vie et à la survie, au droit à un nom, à une nationalité et à la 

préservation de l’identité, à une meilleure protection familiale, à une meilleure santé possible, 

à l’éducation et à la protection.  
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Dans ses articles 259 et 304, le code pénal garantit à l’enfant le droit à la vie à tous les 

stades de son développement. Il considère l’infanticide comme meurtre ou assassinat d’un 

enfant nouveau né, de même qu’il proscrit l’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 l’enfant 

 

L’Algérie, depuis son indépendance en 1962, à travers un engagement soutenu à la 

politique de santé publique, a fait des réalisations considérables dans l'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 l'espérance de vie de la plupart des 

segments de la population a considérablement augmenté (Rapporteur spécial nations unis 

des droits de l'homme, 2016). 

 

Dans la législation algérienne, l’article 54 de la constitution, reconnait à tous les 

citoyens le droit à la protection de la santé. Les mesures médicales relatives à la protection 

maternelle et infantile ont été établies par la loi n°85-05 du 16 février 1985 relative à la 

protection et la promotion de la santé. Cette loi dite « 85-05 », a succédé à l’ordonnance 1976 

portant code de santé publique. Dans son article 68, les mesures de protection maternelle et 

infantile doivent être garanties à tous les stades du développement de l’enfant (Figure 19).  
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5. Instruments internationaux ratifiés par l’Algérie 

 

L'Algérie a signé et ratifié pratiquement tous les traités internationaux en matière de 

droits de l'homme et est actuellement membre du Conseil des droits de l'homme de l’ONU 

(Etat des principaux instruments internationaux et régionaux relatifs aux droits de 

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

 

En ratifiant les traités et accords internationaux, l'Algérie a proclamé son engagement à 

garantir les droits de tous les enfants à la dignité humaine et au respect en leur assurant une 

protection totale régie par des lois et des règlements adaptés et par des programmes soutenus 

conçus selon le principe de l’intérêt supérieur de l’enfant. 

 

 

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

  

L’Algérie a ratifié la Déclaration Universelle des Droits de l’Homme en 1963 par 

application de l’article 11 de la constitution de 1963, « La République donne son adhésion à la 

Déclaration universelle des droits de l’Homme. Convaincue de la nécessité de la coopération 

internationale, elle donnera son adhésion à toute organisation internationale répondant aux 

aspirations du peuple algérien » (Journal officiel N° 64 du 10 septembre 1963). En effet les 

droits de l’enfant découlent des Droits de l’Homme. 

 

 

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

 

L’Algérie a ratifié la Convention internationale des droits de l’enfant le 19 décembre 

1992 par décret présidentiel n° 92-461 (Journal officiel N° 91du 23 décembre 1992). La 

Convention internationale des droits de l’enfant complète la Déclaration universelle des droits 

de l’homme. En tant que texte consensuel, elle a une vocation universelle et prend en compte 

la diversité culturelle à 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, l’Algérie s’est engagée à garantir la 

promotion et la protection des droits des personnes handicapées par notamment l’inclusion, 

l’accessibilité et la protection contre toute discrimination.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

III. OBJECTIFS DE L’ETUDE 
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III. OBJECTIFS DE L’ETUDE 

 

 

 

Notre étude a un double objectif, elle a porté sur 2 volets, l’un, éthique et l’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 à la frontière de l'éthique et du droit.  

 

-  L’objectif du volet cytogénétique a été de décrire les anomalies chromosomiques chez 

l’enfant issu de la population de l’ouest algérien dans le cadre du diagnostic 

cytogénétique conventionnel post natal. 
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 La période s’étalant de  janvier 2010 à décembre 2014 a concerné l’étude des caractéristiques 

sociodémographiques. 

 

 La période allant de janvier 2000 à décembre 2014 a porté sur la description des anomalies 

chromosomiques chez l’enfant dans le cadre du diagnostic cytogénétique conventionnel post 

natal. 

 

 

2.  Collecte des données  

 

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

collectées manuellement sur deux fiches d’exploitation: 

 

1) La première (ANNEXE 1), elle a concerné la période s’étalant de janvier 2010 à décembre 

2014, les données ont été colligées à partir du dossier du malade, elles ont intéressé  la 

configuration chromosomique, le sexe, l’âge des enfants au moment du diagnostic génétique, 

la situation socioéconomique parentale (basée sur la profession), le lieu de résidence, l’âge 

des parents au moment de la conception de leur enfant porteur d’anomalies chromosomiques 

et la parité.  

 

2) La deuxième (ANNEXE 2), elle a concerné la période s’étalant de janvier 2000 à décembre 2014, les 

données ont été colligées à partir du registre d’admission du laboratoire,  elles ont intéressé  le numéro 

du dossier, l’âge 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  à l’aide 

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

 

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

4. Considérations éthiques 
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L’action de laisser tomber la suspension cellulaire sur la surface de la lame implique 

l’éclatement des membranes cellulaires déjà fragilisées et la  libération des chromosomes. La 

réussite de l’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 à la trypsine à 

0,25 %,  pour une dénaturation des protéines chromosomiques, puis  une coloration au 

Giemsa dilué au 1/10 avec de l’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 prêtes à être lues au microscope optique. On utilise dans un premier 

temps le grossissement (x10) pour localiser les bonnes mitoses, puis l’objectif (x100) à 

immersion (Figure 43).   Un minimum de 20 métaphases a été analysé pour chaque patient. 

Pour les cas de mosaïcisme, 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 45. Analyse des chromosomes.    
A.  Observation au microscope photonique.  
B.  Visualisation des chromosomes sur écran. 

 

 

 

6. Critères d’exclusion  

 

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

non issus de l’ouest algérien.  
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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 été 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). 

 

 
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, l’âge au moment du diagnostic génétique, la situation 

socioéconomique parentale, le lieu de résidence, l’âge parental à 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. 
 

Pathologies chromosomiques Effectifs 
Sexes 

Masculin Féminin Indifférencié 

Trisomie 21 
n 266 154 112 - 

(%) (89,86) (52) (37,8) - 

Trisomie 18 
n 1 - 1 - 

(%) (0,33) - (0,33) - 

Trisomie 13 
n 1 1 - - 

(%) (0,33) (0,33) - - 

Syndrome du cri du chat 
n 3 2 1 - 

(%) (1) (0,67) (0,33) - 

Syndrome  de Turner 
n 15 - 15 - 

(%) (5,06) - (5,06) - 

Syndrome de Klinefelter 
n 2 2 - - 

(%) (0,67) (0,67) - - 

ADS 
n 3 - - 3 

(%) (1) - - (1) 

CMS 
n 3 - 3 - 

(%) (1) - (1) - 

Caryotypes cryptiques 
n 2 1 1 - 

(%) (0,67) (0,33) (0,33) - 

Total 
n 296 160 133 3 

(%) (100) (54) (45) (1) 
n : Effectifs ; ٪ : 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’âge  

 

Les résultats obtenus en fonction de la tranche d’âge ont montré que la grande majorité 

des enfants (47%) ont bénéficié d’un diagnostic cytogénétique dans la tranche d’âge de 1à 3 

ans, alors que chez les nourrissons âgés de moins d’un an, ce diagnostic n’a été établi que 

dans 22%. Par ailleurs 23,6 % des patients ont été diagnostiqués dans la tranche d’âge de 3 à 6 

ans, ce qui correspond à l’âge préscolaire et scolaire. Pour le syndrome de Turner, la majorité 

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

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

Pathologies chromosomiques Effectifs 
Tranches d’âge 

< 1an 1-3 ans 4-6 ans 7-16 ans 

Trisomie 21 
n 266 60 133 66 7 

(%) (89,86) (20,30) (45) (22,3) (2,36) 

Trisomie 18 
n 1 1 - - - 

(%) (0,33) (0,33) - - - 

Trisomie 13 
n 1 1 - - - 

(%) (0,33) (0,33) - - - 

Syndrome du cri du chat 
n 3 1 - 1 1 

(%) (1) (0,33) - (0,33) (0,33) 

Syndrome  de Turner 
n 15 - 2 - 13 

(%) (5,06) - (0,67) - (4,40) 

Syndrome de Klinefelter 
n 2 - - 1 1 

(%) (0,67) - - (0,33) (0,33) 

ADS 
n 3 1 2 - - 

(%) (1) (0,33) (0,67) - - 

CMS 
n 3 1 - 2 - 

(%) (1) (0,33) - (0,67) - 

Caryotypes cryptiques 
n 2 - 2 - - 

(%) (0,67) - (0,67) - - 

Total 
n 296 65 139 70 22 

(%) (100) (22) (47) (23,6) (7,4) 
n : Effectifs ; ٪ : 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.   
 

Pathologies chromosomiques Effectifs 
Niveau socioéconomique parental 

Faible Moyen Elevé 

Trisomie 21 
n 266 86 143 37 

(%) (89,86) (29) (48,3) (12,5) 

Trisomie 18 
n 1 - 1 - 

(%) (0,33) (0,33) 

Trisomie 13 
n 1 - 1 - 

(%) (0,33) (0,33)  

Syndrome du cri du chat 
n 3 - 3 - 

(%) (1) - (1) - 

Syndrome  de Turner 
n 15 10 5 - 

(%) (5,06) (3,37) (1,7) - 

Syndrome de Klinefelter 
n 2 - 2 - 

(%) (0,67) - (0,67) - 

ADS 
n 3 1 2 - 

(%) (1) (0,33) (0,67) - 

CMS 
n 3 1 2 - 

(%) (1) (0,33) (0,67) - 

Caryotypes cryptiques 
n 2 1 1 - 

(%) (0,67) (0,33) (0,33) - 

Total 
n 296 99 160 37 

(%) (100) (33,50) (54) (12,50) 

n : Effectifs ; ٪ : 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.    
 

Pathologies 
chromosomiques Effectifs 

Répartition des anomalies chromosomique en fonction de 
chaque willaya 

13 14 20 22 27 29 31 46 48 

Trisomie 21 
n 266 25 4 12 10 31 27 140 10 7 

(%) 89,86 8,44 1,35 4,05 3,37 10,47 9,1 47,29 3,37 2,36 

Trisomie 18 
n 1 - - - - - - 1 - - 

(%) 0,33 - - - - - - 0,33 - - 

Trisomie 13 
n 1 - - - - - - 1 - - 

(%) 0,33 - - - - - - 0,33 - - 

Syndrome du cri 
du chat 

n 3 - - - 1 - - 1 1 - 

(%) 1 - - - 0,33 - - 0,33 0,33 - 

Syndrome  de 
Turner 

n 15 2 1 2 - 2 3 4 - 1 

(%) 5,06 0,67 0,33 0,67 - 0,67 1 1,35 0,33 

Syndrome de 
Klinefelter 

n 2 - - - - - - 1 1 - 

(%) 0,67 - - - - - - 0,33 0,33 - 

ADS 
n 3 1 - 1 - 1 - - - - 

(%) 1 0,33 0,33 0,33 - - - 

CMS 
n 3 1 - - - - 1 1 - - 

(%) 1 0,33 - - - - 0,33 0,33 - - 

Caryotypes 
cryptiques 

n 2 1 - - - - - 1 - - 

(%) 0,67 0,33 - - - - - 0,33 - - 

Total 
n 296 30 5 15 11 34 31 150 12 8 

(%) 100 10 1,70 5 3,70 11,50 10,50 50,7 4,05 2,70 

n : Effectifs ; ٪ : Pourcentages; ADS : Anomalies de Développement Sexuel ; CMS : Chromosome 
Marqueur Surnuméraire.13: Tlemcen ; 20 : Saida ;  22: Sidi Bel Abbes ; 27: Mostaganem ; 29: 
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’âge maternel à la conception 

 

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

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

(Tableau V). 
 

Tableau V : Répartition des anomalies chromosomiques selon l’âge maternel à la conception entre les 
années 2010 et 2014. 

 

Pathologies chromosomiques 
 Effectifs 

Tranches d’âge maternel à la conception 

< 30 30-35 ans 36-45 ans > 45 ans 

Trisomie 21 
n 266 34 62 170 - 

(%) (89,86) (11,50) (20,94) (57,43) - 

Trisomie 18 
n 1 1 - - - 

(%) (0,33) (0,33) - - - 

Trisomie 13 
n 1 - 1 - - 

(%) (0,33) - (0,33) - - 

Syndrome du cri du chat 
n 3 1 2 - - 

(%) (1) (0,33) (0,67) - - 

Syndrome  de Turner 
n 15 2 2 9 2 

(%) (5,06) (0,67) (0,67) (3,04) (0,67) 

Syndrome de Klinefelter 
n 2 1 1 - - 

(%) (0,67) (0,33) (0,33) - - 

ADS 
n 3 2 - 1 - 

(%) (1) (0,67) - (0,33) - 

CMS 
n 3 - 1 2 - 

(%) (1) - (0,33) (0,67) - 

Caryotypes cryptiques 
n 2 1 - 1 - 

(%) (0,67) (0,33) - (0,33) - 

Total 
n 296 42 69 183 2 

(%) (100) (14) (23,4) (62) (0,6) 

n : Effectifs ; ٪ : 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’âge paternel à la conception 

 

Dans la majorité des cas (160), l’âge paternel à la conception était compris entre 36 et 

45ans, alors que chez les pères âgés de moins de 30 ans on ne retrouve que18 cas. Par ailleurs 

83 pères (28%) ont conçu des enfants à un âge supérieur à 45 ans (Tableau VI). 

 

Tableau VI: Répartition des anomalies chromosomiques selon l’âge paternel à la conception entre les 
années 2010 et 2014.   
 

Pathologies chromosomiques 
 Effectifs 

Tranches d’âge paternel à la conception 

< 30 ans 30-35 ans 36-45 ans > 45 ans 

Trisomie 21 
n 266 17 29 143 77 

(%) (89,86) (5,74) (9,80) (48,30) (26) 

Trisomie 18 
n 1 - 1 - - 

(%) (0,33) - (0,33) - - 

Trisomie 13 
n 1 - 1 - - 

(%) (0,33)  (0,33)   

Syndrome du cri du chat 
n 3 - 1 2 - 

(%) (1) - (0,33) (0,67) - 

Syndrome  de Turner 
n 15 - - 9 6 

(%) (5,06) - - (3,04) (2,02) 

Syndrome de Klinefelter 
n 2 - - 2 - 

(%) (0,67) - - (0,67) - 

ADS 
n 3 1 2 - - 

(%) (1) (0,33) (0,67) - - 

CMS 
n 3 - 1 2 - 

(%) (1) - (0,33) (0,67) - 

Caryotypes cryptiques 
n 2 - - 2 - 

(%) (0,67) - - (0,67) - 

Total 
n 296 18 35 160 83 

(%) (100) (6) (11,82) (54) (28) 
n : Effectifs, ٪ : 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 mères 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.   
 

Pathologies 
chromosomiques 

 
Effectifs 

Parités 

Primipares
Multipares 

2 
enfants 

3 
enfants 

4 
enfants 

>5 
enfants 

Trisomie 21 
n 266 36 56 58 58 58 

(%) (89,86) (12) (19) (19,60) (19,60) (19,60) 

Trisomie 18 
n 1 1 - - - - 

(%) (0,33) (0,33) - - - - 

Trisomie 13 
n 1 - 1 - - - 

(%) (0,33) - (0,33) - - - 

Syndrome du cri du 
chat 

n 3 1 2 - - - 

(%) (1) (0,33) (0,67) - - - 

Syndrome  de Turner
n 15 2 1 3 3 6 

(%) (5,06) (0,67) (0,33) (1) (1) (2,02) 

Syndrome de 
Klinefelter 

n 2 1 1 - - - 

(%) (0,67) (0,33) (0,33) - - - 

ADS 
n 3 1 - 1 1 - 

(%) (1) (0,33) - (0,33) (0,33) - 

CMS 
n 3 1 1 1 - - 

(%) (1) (0,33) (0,33) (0,33) - - 

Caryotypes 
cryptiques 

n 2 1 - 1 - - 

(%) (0,67) (0,33) - (0,33) - - 

Total 
n 296 44 62 64 62 64 

(%) (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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2.1. 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). 

 

 
 

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). 

 

Anomalie de nombre des 
autosomes 

Anomalie de nombre des 
hétérosomes 

604
(93%)

45
(7%) n= 649
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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 homogène  

n 315 
47,XY,+21 

(%) 52 

n 271 
47,XX,+21 

(%) 45 
 
  
 
T. 21 Libre en mosaïque 

n 9 
46,XY/47,XY,+21 

(%) 1,50 

n 3 
46,XX/47,XX,+21 

(%) 0,50 
   
 
 
T. 18 Libre et homogène 
 

n 2 
47,XY,+18 

(%) 0,33 

n 1 
47,XX,+18 

(%) 0,16 
 
 
 
T. 18 Libre en mosaïque 
 

n - 
46,XY/47,XY,+18 

(%) - 

n - 
46,XX/47,XX,+18 

(%) - 

   
 
 
T. 13 Libre et homogène 
 

n 1 
46,XY/47,XY,+13 

(%) 0,16 

n - 
46,XX/47,XX,+13 

(%) - 
 
 
 
T. 13 Libre en mosaïque 
 

n 1 
46,XY/47,XY,+13 

(%) 0,16 

n 1 
46,XX/47,XX,+13 

(%) 0,16 

 
Total 

 

n 604 
- 

(%) 100 
n : Effectifs ;  %: Pourcentages ;  X : chromosome X ; Y : chromosome Y.  
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Cas n° 2 : Enfant présentant une trisomie 13 libre et homogène (Figure 50) 

 

Il  s’agit  du  nourrisson  B.M,   âgé  de  3mois,  de  sexe  masculin,  né   à  terme  avec  une  

hypotrophie (Poids=2Kg 500). L’âge des parents au moment de la conception était de 36 ans 

pour le père et 31 ans pour la mère.  

 

L’enfant a présenté le phénotype suivant : 

Une  dysmorphie  cranio-faciale,  un  grand  front  bombé,  un  bec-de-lièvre,  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 homogène. 

A. Photo de face.  
B. Photo de profil gauche. 

           C. Photo de la main droite. 
(Photos prises avec l’aimable autorisation des parents). 
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Tableau IX : Fréquences des formes cytogénétiques dans les pathologies hétérosomiques entre les 
années 2000 et 2014.   
 

 
 
 

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 même cellule sont placés 

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

caryotypique, l’anomalie hétérosomique correspondante est mise en évidence.    
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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 garçons (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 garçons (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 

étaient 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 à 46, XX et les 3 autres à 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 l’X (46,X,i(Xq)).  

 un cas unique de chromosome D en anneau (1,80%) avec la formule chromosomique 

46,XX,r(D). 
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Tableau X : Fréquence des formes cytogénétiques des anomalies de structure des chromosomes entre 
les années 2000 et 2014.   
 

Anomalies de structure Effectifs Formes cytogénétiques 

 
Translocation cryptique                 

 

n 25 
- 

(%) 44,60 

Translocation robertsonienne  
 

n 4 
46,XY,der(D;21)(q10;q10),+21 

(%) 7 

n 2 
46,XX,der(D;21)(q10;q10),+21 

(%) 3,50 

n 3 
46,XY,der(21;21)(q10;q10),+21

(%) 5,30 

n 5 
46,XX,der(21;21)(q10;q10),+21

(%) 9 

Délétions du bras court du 
chromosome 5  

 

n 6 46,XYdel(5p) 
 (%) 10,70 

n 1 
46,XXdel(5p) 

(%) 1,80 

46, XX ADS  
 

n 3 
46,XX 

(%) 5,30 

 
46,XY ADS  

 

n 3  
46,XY  (%) 5,30 

 
Délétion du bras court de l’X 

n 2 
46,X,del(Xp)- 

(%) 3,50 

 
Isochromosome de l’X 

 

n 1 
46,X,i(Xq) 

(%) 1,80 

 
Chromosome D en anneau 

 

n 1 
46,XX,r(D) 

(%) 1,80 
 

Total 
 

n 56 
- 

(%) 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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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 auprès de l'enfant, bien avant sa naissance. En 

cytogénétique médicale, un diagnostic précis est la première étape essentielle des soins à 

fournir aux patients; en identifiant l’altération chromosomique, une réponse est donnée à la 

revendication légitime des parents dans leur démarche d’accompagnement d’un enfant 

handicapé (Le Gall et al., 2013).  

 

Dans notre étude sur l’implication éthique dans les anomalies chromosomiques chez 

l’enfant, nous offrons d’une part une réflexion éthique sur les aspects cytogénétiques et 

sociodémographiques représentés par le sexe, l’âge des enfants au moment du diagnostic 

génétique, la situation socioéconomique parentale basée sur la profession, le lieu de résidence, 

l’âge 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’à décembre 

2014 alors que la description des anomalies chromosomiques a porté sur une période de 15 

ans, allant de janvier 2000 jusqu’à décembre 2014, cette contrainte rencontrée dans notre 

étude rétrospective est due essentiellement à l’indisponibilité de la totalité des dossiers des 

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

 

Les anomalies chromosomiques constitutionnelles sont fréquentes à la conception et 

représentent une cause majeure de perte fœtale (Seashore, 1996).  À 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 l’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 matière de droits de l’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 à l’«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 à notre réflexion. 

 

Selon Beauchamp et Childress, le « Principe d’autonomie »,  renvoie à la liberté et à la 

décision singulière d’une personne face à un choix. Respecter quelqu’un en tant qu’agent 

autonome, c’est le mettre en situation d’agir de façon autonome (Beauchamp et Childress, 

1994). Dans notre étude, le caryotype constitutionnel post natal est un test génétique à visée 

diagnostique et les principes énoncés par les instruments internationaux relevant du domaine 

de l’éthique, de la génétique et du juridique, c'est-à-dire une information précise du sujet, la 

garantie de son libre choix et le recueil de son consentement, ne sont pas possibles chez 

l’enfant puisqu’il dépend totalement de ses parents. Le test génétique chez un enfant  ne pose 

pas de problème 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 à respecter leur droit à une information complète.  

 

Le conseil génétique est indispensable pour protéger l’autonomie des couples et 

respecter leur droit à une information complète concernant ce type de maladies et les solutions 

possibles pour la prise en charge de ces pathologies. Au cœur du processus du conseil 

génétique, figure son caractère pédagogique, librement consenti et non obligatoire.  Selon la 

déclaration internationale sur les données génétiques humaines de 2003, l’objectif principal 

conseil génétique est de permettre aux  personnes confrontées à 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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Selon le type d’aberrations chromosomiques nous avons été confrontés à deux 

situations: la première, 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-à-dire, les trois 

pathologies autosomiques à savoir les trisomies 21, 18 et 13 et les trois pathologies 

gonosomiques à 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 à peu prés de l’ordre de 1% avant l'âge 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 l’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 l’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), l’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 là aussi faible (1%) (Briard et 

al, 2006) et le conseil génétique est également rassurant d’autant plus que l’âge des parents au 

moment de la conception était de 27 ans pour le père et 22 ans pour la mère. L’impact de 

l’âge maternel dans la survenue des maladies chromosomiques a fait l’objet de  plusieurs 

études (Ferguson-Smith, 1983 ; Yaegashi, 1998). 

 

Dans notre série, la plupart des mères avaient un âge supérieur à 36 ans. L’âge maternel 

est le seul facteur étiologique dont le lien avec les anomalies chromosomiques de nombre 

c'est-à-dire les aneuploïdies est reconnu sans équivoque. Les non-disjonctions dépendantes de 

l’âge maternel intéressent l’ensemble des chromosomes (autosomes et gonosomes). Les plus 

représentatives sont constituées par les trisomies des chromosomes 13, 18 et 21, pour 

lesquelles l’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 à l’effet de l’âge 

maternel sur la survenue des non-disjonctions chromosomiques (Pellestor, 2004). L’effet de 

l’âge maternel est assurément un phénomène multifactoriel, faisant intervenir aussi bien des 

facteurs intrinsèques à la mécanique méiotique que des facteurs environnementaux tel que le 

déséquilibre hormonal ou encore la maturation folliculaire. Quels que soient les mécanismes 

mis en œuvre, la résultante en est toujours une perte ou un gain de chromosomes à l’issue de 

la méiose (Hodges, 2002). Pour l’âge paternel, il existe très peu d’études, car les 

spermatozoïdes contrairement aux ovules, sont produits pendant toute la durée de la vie de 

l’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 deuxième et la 4éme position ou plus dans 

la fratrie. En Algérie, l’âge au mariage particulièrement chez les femmes est de plus en plus 

tardif, Il a induit une augmentation aux âges de la reproduction dans la population totale 

(Ouadah-Bedidi, 2005). Selon le rapport de l’Office national des statistiques (ONS), lors du 

recensement général de la population et de l’habitat en 2008, l’âge moyen au premier mariage 

était de 33 ans pour l’homme contre 29 ans pour la femme (Annuaire Statistique de 

l’Algérie, 2014).  

 

     Le deuxième principe éthique est le « Principe de bienfaisance », il est à l’origine de 

l’obligation qu’ont les professionnels de la santé de faire passer avant tout le bien-être des 

individus et des familles. La bienfaisance a également trait à un objectif de la médecine, qui 

est d’améliorer la santé des populations avec la coopération volontaire de ces dernières 

(Beauchamp et  Childress, 1994). 

 

Dans notre étude, ce principe consiste à établir un diagnostic précoce chez l’enfant. Dés 

l’annonce d’une pathologie, la famille aura à entamer le cheminement douloureux et souvent 

long qui lui permettra de se réorganiser pour donner à 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 même 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 l’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 l’âge de 8-9 ans par un traitement à 

base d’hormone de croissance et d’œstrogène (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,  l’article 61 modifié par la loi n ° 14-08 du 9 aout 

2014, du journal officiel de la république algérienne n°49, stipule que l’enfant né doit être 

déclaré dans les cinq jours de sa naissance à l'officier de l'état civil du lieu et lorsque le 

dernier jour des dits délais est un jour férié, ce délai est prorogé jusqu’au premier jour 

ouvrable qui suit le jour férié. Dans la législation algérienne, le statut juridique des nouveau-

nés présentant des anomalies de développement sexuel n’est pas défini  et le troisième sexe 

n’est pas reconnu alors que dans certains pays comme le Népal, il a été permis à leur 

population de se déclarer comme sexe masculin, féminin ou autre, en 2007, la Cour suprême 

du pays avait contraint l'État à mettre fin aux discriminations sexuelles 

(http://www.lefigaro.fr/international/2018/08/16/01003-20180816ARTFIG00261-l-

allemagne-sur-le-point-de-reconnaitre-un-troisieme-genre.php). Le 1er novembre 2013, 

l’Allemagne est devenue le premier pays européen à offrir une alternative à l’indifférenciation 

sexuelle, en effet il est désormais possible de ne pas préciser le sexe « masculin » ou 

« féminin » dans l’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/2018/08/16/01003-20180816ARTFIG00261-l-

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 à évoquer à cause de la pudeur.  Cette 

situation pose de véritables problèmes pour ces nouveau-nés étant donné que le troisième sexe 

n’est pas reconnu.  
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Le troisième principe éthique est le « Principe de non malfaisance », il  est à l’origine du 

principe traditionnel en médecine qui est de « ne pas nuire», c’est-à-dire que le professionnel 

de santé a pour devoir de prévenir tout effet nocif ou, s’il ne peut l’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 l’enfant présentant une 

trisomie 21 par translocation robertsonienne (Figure 63). L’enquête familiale a révélé que la 

sœur du probant avait un phénotype en faveur de la trisomie 21. Le caryotype a été proposé à 

tous les membres de cette famille, le résultat de étude cytogénétique a révélé des caryotypes 

normaux pour le père et  le frère du probant, par contre les caryotypes de la mère et la sœur 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 à la personne une nouvelle identité diagnostique (Wertz, 2001). Dans ce cas précis la 

mère était porteuse d’une anomalie de structure équilibré.  

 

Dans notre pratique, le cytogénéticien a l’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 à sa descendance, il a également l’obligation 

morale de rappeler au sujet porteur de cette anomalie chromosomique d’informer les membres 

à risque dans sa famille élargie, c'est-à-dire cousins et cousines de façon à ce qu’ils puissent 

choisir d’être eux-mêmes testés, car l’information génétique est à 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 à la confidentialité et du droit de l’individu à la 

même confidentialité. Le principe de la confidentialité est reconnu par l’article 7 de la 

Déclaration Universelle sur le Génome Humain et les droits de l’homme (1997) (Figure 69) 

et les articles 36, 37, 38 et 39 du code de déontologie médicale algérien (Figure 70). 
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Pour des raisons diverses telles que la difficulté de parler de leur propre histoire, ou bien 

à l’impossibilité de comprendre que d’autres membres de la famille peuvent être confrontés à 

une situation comparable, ou encore à la mésentente familiale, certains  patients ne sont pas 

prêts à porter le message à 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 à 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 l’anomalie ont le 

devoir éthique d’informer leur famille proche ou élargie dès qu’ils sont eux-mêmes informés 

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

 

Au sein d’un couple, si l'un des deux est porteur d’une anomalie chromosomique 

équilibrée, l’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 mêlent. Le prestataire 

est partagé entre le devoir de respecter le secret médical, qui le lie à la personne venue en 

consultation génétique et le devoir d’assistance vis-à-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 quatrième principe éthique est le « Principe de justice»,  il correspond au devoir de 

traiter tous et chacun  justement et équitablement, il fait également appel à 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 l’ouest algérien. Le laboratoire de 

génétique médicale appliquée à l’ophtalmologie et spécialisée en cytogénétique 

conventionnelle post natale a été  l’unique laboratoire de référence pendant les années de 

l’étude. Nos résultats ont montré que plus de la moitié des enfants (50,70%) résidaient dans la 

wilaya d’Oran. 

 

Le problème de l’accès et de l’insuffisance des services de génétique constituent un 

problème 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) à des frais supplémentaires. D’un point de vu éthique, le facteur socioéconomique 

chez les parents démunis est plus sensible, il mérite une attention particulière, car il renvoie à 

la qualité de la prise en charge de l’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 système de soins 

de santé national qui fournit des soins essentiels à tous, indépendamment du lieu d’habitat  

constitue une approche éthique.  
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Depuis 1959, année de la mise en évidence de la première anomalie chromosomique 

chez l’homme : la trisomie 21, de nombreuses études dans  différentes populations à travers le 

monde ont été réalisées (Lejeune, 1964). En Algérie, le diagnostic des anomalies 

chromosomiques n’est effectué que dans le cadre d’une suspicion clinique de maladie 

génétique au cours d’une consultation pédiatrique. L’examen du caryotype est réalisé 

conformément à 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 à celles des hétérosomes. Ces résultats rejoignent ceux 

retrouvés dans la littérature internationale malgré les différences observées à 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 être équilibrées ou 

non équilibrées. La différence entre la fréquence des aneuploïdies des autosomes et celle des 

hétérosomes s’explique principalement par le fait que le déséquilibre des chromosomes 

sexuels a un effet beaucoup moins délétère sur le phénotype que l'aneuploïdie 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 l’anomalie chromosomique 

congénitale la plus fréquente à la naissance avec une prédominance de la forme libre et 

homogène (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 

homogène était la plus représentée (97% de cas) et la forme mosaïque 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 à 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 très réduite après la naissance, elle est d’un à deux mois maximum après la naissance, 

cette diminution dans l’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 l’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 l'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 à 15 millions de paires de 

bases, ce dernier reste limité particulièrement quand il s’agit de petits fragments 

chromosomiques délétés ou encore des micros délétions d’où la nécessité dans ces cas d’avoir 

un abord multidisciplinaire et recourir à 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 très peu utilisées en routine car très coûteuses. Il en est de même 

pour les chromosomes  marqueurs, petits chromosomes additionnels anormaux qui ne peuvent 

pas être entièrement caractérisés sur la base d'une analyse cytogénétique standard (Sachs, 

1987). Dans notre série, les enfants présentant une anomalie de nombre et de structure à 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 l’ouest algérien, cependant nous avons été limités dans 

notre étude épidémiologique à décrire uniquement les fréquences des anomalies 

chromosomiques, l’étude de la prévalence anomalies chromosomiques parmi les naissances 

vivantes  n’a pas été possible car nous ne disposons pas dans notre région de l’ouest algérien 

de structures épidémiologiques qui assurent l’enregistrement actif à partir de sources 

multiples tels les maternités des hôpitaux 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 été 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 l’évaluation en population de l’impact des actions de santé dans le domaine des 

anomalies congénitales tels que l’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 très médicalisée et suscite de la part de nombreuses 

femmes certaines inquiétudes (Gilgenkrantz, 2007). L’anormalité du fœtus produit une 

angoisse dans l’esprit de la plupart des femmes enceintes. Les anomalies chromosomiques 

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

 

Dans les premières discussions portant sur l’éthique du DPN, la controverse principale 

concernait le droit de la femme ou du couple d’interrompre la grossesse. Plus tard, ce 

problème a pris une nouvelle dimension car il est apparu que les personnes présentant un 

handicap pouvaient être dépréciées par la société, dès lors qu’un diagnostic prénatal pouvait 

conduire à l’élimination sélective du fœtus portant une malformation (Lynn, et al 2004).  

 

Aux États-Unis, à la fin  des années 1970, certains médecins et certains laboratoires ont 

été poursuivis pour négligence relative à des fœtus malformés qui ont vu le jour. Le médecin, 

s’il n'a pas suffisamment informé la mère 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 même plus loin, en ouvrant la porte à une poursuite des parents par leur enfant 

malformé, parce qu'ils l'ont laissé naître (Annas,  1981).  

 

Les pathologies chromosomiques sont des affections pour lesquelles il n’existe aucun 

traitement curatif. L’expansion du diagnostic prénatal, l’interruption volontaire de grossesse 

après un résultat positif posent d’importants problèmes à la bioéthique et au droit des enfants. 

Selon Arduin, il est difficile de soutenir que l’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 française parue en 1993  a estimé que la 

charge financière pour la société de l'accompagnement tout au long de la vie d'une personne 

trisomique s'élevait à l'époque à 2 650 000 francs. La société estime donc que le dépistage 

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

 

 L’attitude à prendre à l'égard des bébés malformés est au cœur 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 

fœtus porteurs d’anomalies chromosomiques.  
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Le recours au DPN est très différent d’un pays à l’autre,  ainsi  il est profondément 

dépendant de l’organisation des systèmes sanitaires,  de l’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 être destructrices pour les couples, les facteurs influençant sont multiples : 

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

 

Dans la majorité des états européens, une politique de dépistage systématique des 

affections fœtales de particulières gravités est menée. En France, la loi relative à la bioéthique 

du 6 août  2004 précise que « le diagnostic prénatal s’étend à des pratiques médicales ayant 

pour but de détecter ‘‘in utero’’ chez l’embryon ou le fœtus une affection d’une particulière 

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

 

Concrètement, le DPN recouvre plusieurs types d’explorations pratiquées pendant la 

grossesse, notamment l’échographie, divers prélèvements effectués sur le fœtus ou ses 

annexes (liquide amniotique, villosités choriales, sang fœtal), ainsi que sur le sang de la mère. 

Après un diagnostic prénatal, l’interruption médicale de grossesse sera licite jusqu’au dernier 

jour avant l’accouchement s’il existe « une forte probabilité d’atteinte du fœtus par une 

maladie incurable d’une particulière gravité» (Code de la santé publique, article L. 2131-1). 

Ce sont les centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal qui ont reçu 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 l’Agence de la biomédecine. Le législateur n’a pas répertorié 

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

 

Au Maroc, la loi sur l’interruption de la grossesse est précisée dans l’article 32 de 

l’Arrêté résidentiel relatif au Code de déontologie des médecins. Cet article stipule  qu’il ne 

peut être procédé à un avortement thérapeutique que lorsque, la vie de la mère se trouve 

gravement menacée, cette opération permet d'espérer sauver la vie de la mère 

(http://www.sgg.gov.ma/Portals/0/profession_reglementee/arrete_code_deont_med_fr.pdf). 

 

 

 

 



   Page 129   
   

La pratique de l’avortement est également  évoquée dans le Code Pénal Marocain, 

section I, intitulée « De l’avortement », le contenu de l’article 449 précise que «  Quiconque, 

par aliments, breuvages, médicaments, manœuvres, violences ou par tout autre moyen, a 

procuré ou tenté de procurer l’avortement d’une femme enceinte ou supposée enceinte, 

qu’elle y ait consenti ou non, est puni de l’emprisonnement d’un à cinq ans et d’une amende 

de 120 à 500 dirhams. Si la mort en résulte, la peine est la réclusion de dix à vingt ans». Un 

projet de loi est en cours d’élaboration suite à l’annonce du Palais Royal de la dépénalisation 

des avortements dans le cas de viol, d’inceste et de graves malformations ou maladies fœtales 

incurables (http://telquel.ma/2015/05/16/mohammed-vi-legalise-lavortement-au-maroc-

nouveaux cas1447111). 

 

En Tunisie, l’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 

l’IVG en Tunisie au cours des trois premiers mois, sous des conditions strictes: elle doit être 

pratiquée obligatoirement par un médecin exerçant légalement sa profession, dans un 

établissement médical autorisé, une clinique ou un hôpital. L’article 40 du code de 

déontologie médicale tunisien stipule qu’il ne peut être procédé à une interruption de 

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

 

En Algérie, l’état met en place à travers la nouvelle loi sanitaire, loi n°18-11 du 02 

juillet 2018 relative à 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 troisième trimestre de grossesse selon son choix, auprès 

d’une maternité publique ou privée. Les programmes de dépistage et diagnostic néonatal 

seront élaborés par le ministère et la liste des maladies à dépister sera fixée par voie 

réglementaire (article 75). Le diagnostic prénatal peut être pratiqué sur indication médical 

(article 76).  

 

Concrètement, au cours de la consultation prénatale, le suivi classique est assuré par 

échographie qui permet d’étudier la morphologie, la croissance, la vitalité du fœtus, et le 

rythme cardiaque. Dans les cas de pathologies chromosomiques, l’échographie anténatale 

reste un moyen de diagnostic insuffisant à l’exception de certaines pathologies tel que le 

syndrome de Turner, qui est évoqué devant l’association d’un retard de croissance intra-

utérin, d’œdème du dos, des pieds et des mains et d’un ptérygium colli, ou bien, les trisomies 
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Ainsi, le droit à la vie et à la qualité de vie est un droit diversement entendu, réglementé 

et protégé. Aujourd’hui, avec les prodigieux progrès 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 

l’interruption de grossesse.  Dans ce climat social et culturel,  les parents doivent faire le 

choix entre garder l’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 l’embryon ou le fœtus et devrait avoir pour 

objet de prévenir ou de traiter une affection d’une particulière gravité, dans l’intérêt de 

l’enfant à naître, ce qui est contradictoire avec l’éventualité d’une IVG. L’essor de la 

connaissance médicale conduit à supprimer un être vivant. Surgit ici une contradiction, un être 

humain est éliminé parce qu'il est malade. Dans le cas du diagnostic prénatal, la situation est 

inverse, cet être voulu est refusé, au moment où l'on en connaît la qualité, ou plutôt le manque 

de qualité. Le diagnostic préimplantatoire offre une solution aux familles et aux sociétés qui 

souhaitent éviter l’avortement. Les problèmes éthiques et le conseil sont analogues à ceux du 

diagnostic prénatal, sauf qu’il n’y a pas de grossesse jusqu’à ce que l’ovule fécondé soit 

implanté avec succès. Comme il n’y a pas dans le monde de consensus en ce qui concerne le 

moment où la vie humaine commence, il n’y a pas non plus d’accord concernant le statut de 

l’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 l’implantation équivaut à un avortement. 

Parce que certaines familles et certaines cultures considèrent le diagnostic préimplantatoire 

comme moralement préférable à un diagnostic prénatal. La perception du « statut de 

l'embryon humain » relève des cultures, à travers le monde et le droit à 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 français, n’accorde pas le 

statut de personne au fœtus, tout en affirmant toute une série de normes protectrices autour de 

l’Interruption Volontaire de Grossesse (IVG) et de l’Interruption Médicale de Grossesse 

(IMG). Le débat cherchant à justifier ou non les IMG pour anomalie chromosomique 

nécessite de réfléchir également à ces questions. En Algérie, l’article 375 de la loi n°18-11 du 

02 juillet 2018 relative à 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 à une démarche 

eugéniste. Le concept d’eugénisme opère 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 fœtus malades en médecine fœtale 

est légalement autorisée. Sa motivation est d'éviter pour l'enfant à naître des souffrances 

inacceptables, irrémédiables, incurables et, pour les parents, une souffrance. Elle est consentie 

voire même 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 après 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 à juste titre « L’énorme cortège des malformations permet 

l'immense diversité des individus issus de l'instabilité génétique est nécessaire au 

développement de la vie» (De Grouchy, 1978).  
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VII. CONCLUSION ET PERSPECTIVES 

 

 

 

Cette thèse présente un travail pionnier sur l’étude des anomalies chromosomiques chez 

l’enfant dans la population de l’ouest algérien. Elle a permis d’une part de retracer à travers 

une prospection de références, textes juridiques et instruments nationaux et internationaux, un 

cadre législatif en matière de droits de l’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 à la 

communauté nationale et internationale grâce à l’outil précieux de la cytogénétique «  le 

caryotype ».   

 

Appartenir à une profession de santé suppose une compréhension des problèmes 

éthiques auxquels sont confrontés ses membres. Il ressort de notre étude sur les principes 

éthiques appliqués à la cytogénétique les éléments suivants : 

 

 Pour le principe de l’ « autonomie », une obligation de respecter les droits des parents, au 

cours du conseil génétique non directif, une présentation objective de l’information intégrale 

concernant les facteurs de risques pour entreprendre une grossesse, notamment devant un âge 

maternel avancé ; un antécédent d’enfant présentant une anomalie chromosomique, en 

l’occurrence la trisomie 21 ou encore une anomalie structurelle due à un réarrangement 

équilibré chez un parent.  

 

 Pour le principe de la «bienfaisance», la sauvegarde de l’intérêt supérieur de l’enfant par 

une prise en charge médicale adaptée et en bas âge. En effet  l’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 à 

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 l’égalité d’accès aux services de 

diagnostic. Le principe de la justice exige que les services soient disponibles. Un système de 

soins de santé national qui fournit des soins essentiels à tous, indépendamment du lieu 

d’habitat constitue une approche éthique.  

 

Dans la population de l’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 thèse ouvrent de larges perspectives, ces résultats 

préliminaires sur les anomalies chromosomiques doivent être 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 l’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 l’ouest algérien en vue de 

la surveillance épidémiologique de ces pathologies.  Ces registres permettront de contribuer à 

la recherche étiologique, de produire des données valides qui serviront aux professionnels de 

santé, aux futurs parents et aux autorités sanitaires car en matière de santé publique, les 

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

 

 

 Et enfin, développer les techniques de diagnostic prénatal, notamment pour la biopsie 

de trophoblaste ou choriocentèse et l'amniocentèse. En cas de grossesse à risque, un résultat 

négatif permettrait de rassurer la femme enceinte.  
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La génétique et l’éthique doivent avancer ensemble dans le but de renforcer la 

protection des droits de l’enfant y compris en début de vie, là où il  est le plus vulnérable. La 

réflexion éthique est inéluctable car l’évolution des consciences et des mœurs confrontent 

parents, professionnels de la santé et usagers à des situations nouvelles. La religion ne peut 

être 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 

être en dehors du droit et de la religion parce qu’ils sont mouvants dangereux et complexes.  
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RÉSUMÉ  

 

Les anomalies chromosomiques sont impliquées en pathologies humaines. Leur diagnostic repose sur l'étude 

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 l’enfant issu de la population de l’ouest algérien. Il 

s’agit d’une étude rétrospective, descriptive, exhaustive et monocentrique, elle a été réalisée au laboratoire de 

recherche en génétique médicale appliquée à l’ophtalmologie. Les données sociodémographiques ont été 

colligées sur 5 ans (janvier 2010 à décembre 2014) et celle des anomalies chromosomiques sur 15 ans (janvier 

2000 à décembre 2014). L’analyse statistique a été réalisée à l’aide du logiciel le logiciel Epi Info 6. Sur le plan 

éthique, l’étude a reçu toutes les autorisations nécessaires. Sur 507 enfants étudiés, 54% étaient de sexe 

masculin, 22% âgés de moins d’un an, 33,50% étaient d’un niveau socioéconomique parental faible et 50,70% 

résidaient dans la wilaya d’Oran. L’âge des parents à la conception supérieur à 35 ans était de 62 % chez les 

mères et 82% chez les  pères. 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 à 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’être informés et accompagnés.  

 

 

Mots clés:  

Éthique; Anomalies chromosomiques; Enfant; Cytogénétique; Génétiques; Caryotype; Sociodémographique; 

Ouest algérien; Réflexion; Pathologies chromosomique. 
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