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Les 25 RECOMMANDATIONS



Lorsque la nouvelle du déchiffrement du génome humain, communément appelé « livre de la vie »,
a été annoncée, les canaux d'information ont prédit que cette étape de I'analyse scientifique rendrait
possibles « I'élimination des troubles héréditaires, le dépistage de la vulnérabilité des personnes aux maladies,
des traitements adaptés a la constitution génétique de chaque individu, la création de milliers de
nouveaux médicaments et une espérance de vie prolongée » (BBC, le 27 juin 2000). Aujourd’hui, a peine
4 ans plus tard, une gamme de tests génétiques a été mise au point, ce qui modifie considérablement
les méthodologies et stratégies mises en ceuvre dans la thérapie médicale et les soins de santé. Comme
ces applications médicales nécessitent également la prise en compte de leurs implications éthiques, juridiques
et sociales, une réflexion approfondie s'impose dans la mise en ceuvre d'une stratégie appropriée qui
garantisse un potentiel maximum aux innovations en matiére de soins de santé.

A ce jour, seul un petit groupe de personnes informées est familier du type de prise de décisions et des
conséquences que ces nouvelles technologies peuvent induire. Ces personnes sont familieres des tests
génétiques soit en raison de leur expérience professionnelle, soit parce qu’elles ont déja été concernées,
personnellement ou a travers des membres de leur famille, en qualité de patients par ces outils de diagnostic,
nouveaux et prometteurs. Sous peu, les tests génétiques feront partie des systémes de soins de santé
quotidiens et les patients, ainsi que les professionnels, devront apprendre a prendre des décisions quant
a la nécessité d'un test, mais également a en comprendre les conséquences.

Lors de I'intégration de ces technologies dans le systéme des soins de santé, il est important d'inscrire
leur mise en ceuvre dans un cadre responsable de mesures et d’activités d’accompagnement.
La confiance et I'espoir devraient prévaloir dans le développement de nouvelles capacités de tests. Afin
d’aider les décideurs, a tous les niveaux de responsabilité, a mettre rapidement sur pied les dispositions
nécessaires, la Direction générale de la recherche de la Commission européenne (CE) a invité un groupe
d’experts, issus de différents horizons, a débattre des implications éthiques, juridiques et sociales des tests
génétiques et a formuler les recommandations pertinentes, devenues désormais impératives. Que
doit-on prendre en compte dans la création d'un tel cadre de responsabilités ? Que doivent comprendre
les décideurs et comment doivent-ils agir maintenant pour assurer a ces nouvelles technologies un démarrage
réussi et en faire un puissant outil de diagnostic, aussi bien que de recherche et développement ?

Le Groupe d'experts CE

Le Groupe d’experts, invité par la Commission européenne a débattre de cette thématique pendant un
an, était multidisciplinaire, comprenant divers intervenants, impliqués en la matiére ou y étant intéressés
a titre personnel. Les membres du groupe provenaient soit de I'industrie, qui produit ou utilise les tests
génétiques, ou d’ONG (en particulier d'organisations de patients ayant des intéréts clairs dans le
domaine), soit étaient des scientifiques ou des représentants d'institutions universitaires, issus de
différents horizons (droit, philosophie, éthique et médecine) et spécialisés en la matiére. Les participants
représentaient différents contextes nationaux en Europe et un équilibre entre hommes et femmes a été
assuré dans le Groupe. Eryl McNally, membre du Parlement européen, a présidé le Groupe et a veillé
a ce que les experts s'accordent sur les recommandations nécessaires afin qu’elles soient utiles aux décideurs
en Europe. Les discussions au sein du Groupe furent stimulantes et encourageantes.



Méthodes de travail

Concentrant leur attention sur les tests génétiques en tant qu’outil de soins de santé, les membres du
Groupe ont cependant reconnu I'importance d'un certain nombre d’autres domaines, qu'ils n’ont pas
traités en détails, tels que les questions relatives aux brevets, a I'utilisation des tests génétiques par les
compagnies d'assurances, aux utilisations judiciaires et en médecine légale (ex. criminalité, police), aux
tests de paternité, a la thérapie génique humaine, aux recherches fondamentales telles que les études
sur I'évolution du génome, les études d'expression génique, ainsi que les applications génomiques et post-
génomiques.

Le Groupe a limité ses discussions aux questions et perceptions entourant I'application de méthodologies
et technologies génétiques a la recherche médicale, aux soins de santé et aux activités y relatives.

Les critéres éthiques, juridiques et sociaux, qui ont joué un role important dans I'élaboration des
25 recommandations mentionnées ci-apres, sont : la fiabilité, la qualité et I'assurance de la qualité,
la transparence, I'autonomie, I'éducation, le respect des choix personnels, I'information et le consentement,
la protection des groupes vulnérables, la protection de la confidentialité, le droit de savoir et de ne pas
savoir, le devoir de révéler et le devoir d'avertir en lien avec la responsabilité, I'égalité d'accés aux soins
de santé, les enjeux liés a la dimension du genre et ceux relatifs aux minorités, le contréle des échantillons
humains et |'utilisation des données dans la recherche et le développement, la protection et I'incertitude
juridiques.

Les 25 recommandations

Les 25 recommandations, qui suivent, ont été organisées en 3 chapitres traitant:
e du cadre général ;
e de la mise en ceuvre des tests génétiques dans les systemes de soins de santé ;
e des tests génétiques en tant qu’outils de recherche.

Les 25 recommandations s'efforcent d'identifier les acteurs pertinents la ol cela s'avére possible. Parfois,
elles adoptent aussi le ton d'un « code de conduite ». De ce fait, ces recommandations devraient fonctionner
en partie comme un « code de conduite » pour tout acteur impliqué dans le domaine des tests
génétiques, et en partie comme un « plan d’action pour les tests génétiques » a mettre en ceuvre par
les décideurs politiques dans un proche avenir. La conférence des parties prenantes a ce débat, qui sera
organisée par la Commission européenne les 6 et 7 mai 2004 a Bruxelles, permettra de poursuivre la
discussion sur ces recommandations, d'évaluer leur degré de compréhensibilité et d'identifier les
domaines qui n‘ont pas encore été suffisamment traités.

Le Groupe a considéré ses propres discussions entre différentes parties comme trés fructueuses et
comme une expérience réussie de dialogue productif entre ses différents intervenants. Le dialogue social
et son organisation ont de ce fait été également inclus dans les recommandations.

Remarque préliminaire

Les membres du Groupe sont convenus que les tests génétiques représentent un progrés en matiére de
soins de santé, ainsi qu’une opportunité a fort potentiel de développement pour la médecine préventive.
lls ont admis qu'il n"existe aucun progrés sans co(t ni investissement, et que tout progres génére a la
fois du positif et du négatif. Les conditions et le contexte d'application des tests génétiques doivent donc
faire I'objet d’une évaluation au cas par cas, pour en optimiser les bénéfices et en minimiser les risques.
La société doit assurer que les tests génétiques relévent d'un libre choix et ne sont jamais imposés.



Cadre général



Il existe de nombreuses définitions des tests génétiques et des données génétiques. La clarification des
guestions en jeu est une condition préalable importante a tout débat, a toute position officielle. Voir rapport,
introduction et annexe 2.

Que:

a. toute déclaration ou position officielle devrait se référer précisément a une
définition explicite des termes utilisés ou du théme traité ;

b. une définition des tests génétiques sur laquelle tout le monde peut s'accorder
devrait étre développée globalement par I'ensemble des organismes concernés,
publics et privés (y inclus I'Organisation mondiale de la santé, I'Organisation de
coopération et de développement économiques, la Commission européenne,
I'International Federation of Genetic Societies et I'International Conference on
Harmonisation) ;

c. la Commission européenne devrait envisager de prendre I'initiative en la matiére.

Les définitions utilisées par le Groupe figurent a I'annexe 2 du rapport. Une définition large des tests
génétiques a été employée, a savoir « tout test produisant des données génétiques ». Les données
ou informations génétiques concernent des propriétés héritées ou acquises, transmises lors de la division
des cellules, et qui affectent les générations suivantes de la descendance (« données génétiques
germinales ») ou les cellules et les tissus (« données génétiques somatiques »). Le Groupe s'est
essentiellement penché sur les données génétiques transmissibles au niveau germinal, en relation avec
les maladies ou les traits héréditaires ; il n'a pas abordé les données génétiques somatiques, soumises
a un intérét croissant car permettant l'identification des mécanismes et cheminements des maladies,
la classification des maladies et la définition de cibles pour les nouveaux médicaments.

D’autres questions interviennent en ce qui concerne les tests non germinaux (somatiques), qui
nécessitent une réflexion et une étude plus approfondies. Voir rapport, chapitre 9.1.

Que :
a. un groupe de travail spécifique devrait étre constitué pour discuter plus avant
des questions posées par les tests génétiques relatifs aux propriétés génétiques
acquises.



Le sentiment que les données génétiques sont différentes des autres informations médicales
(« exceptionnalisme génétique ») est inapproprié. L'information génétique fait partie de I'ensemble
du spectre des informations globales de santé et ne représente pas une catégorie distincte en soi.
Toutes les données médicales, y compris les données génétiques, doivent bénéficier, a tout moment,
de normes de qualité et de confidentialité identiquement élevées.

Toutefois, la perception actuelle par le grand public, que I'information génétique serait d'une
certaine maniére différente, est reconnue par le Groupe. Cette perception est due a un certain nombre
de facteurs, qui résultent de raisons historiques (eugénisme), de la prédominance actuelle des tests
génétiques prédictifs pour des maladies monogéniques rares - pouvant générer des informations
particuliérement sensibles affectant les proches de patients -, du fait qu’aucun traitement n’est encore
disponible pour la plupart des maladies monogéniques, de la potentielle perte de contréle sur des
échantillons et d'un certain nombre d’autres raisons.

Les efforts actuels visant a établir des lignes directrices, des recommandations, des régles, des textes
réglementaires et des lois s'appliquant spécifiquement aux tests génétiques et au traitement de leurs
données devraient étre accueillis comme une réponse évidente aux préoccupations spécifiques du
grand public. lls ne sont toutefois acceptables qu’en tant que point de départ de cadres juridiques
et réglementaires plus réfléchis et plus globaux, intégrant I'ensemble des données et tests médicaux,
et qui reflétent les progrés réalisés dans la prescription des soins de santé. Voir rapport, chapitre 3.2.

Que:

a. '« exceptionnalisme génétique » devrait étre évité, au plan international,
dans le contexte de I'UE et au niveau de ses Etats membres. Toutefois,
la perception par le grand public, que les tests génétiques sont différents, doit
étre reconnue et prise en compte ;

b. I'ensemble des données médicales, y compris les données génétiques, doit
satisfaire a des normes de qualité et de confidentialité identiquement élevées ;

c. afin de suivre I'évolution de la perception par le grand public des tests
génétiques et d’identifier les themes d’un débat futur :

une nouvelle étude sur la perception éthique et sociale des tests génétiques
est nécessaire et devrait étre engagée par la Commission européenne et les
organismes nationaux ;

des questions pertinentes en matiére de tests génétiques devraient étre
incluses dans des enquétes paneuropéennes, telles que I'Eurobarometre.

Les nouvelles connaissances doivent faire I'objet d’une diffusion rapide. Vu la complexité du contexte
scientifique et la difficulté a I'appréhender, il est impératif que des possibilités de s’éduquer soient



offertes au grand public et aux médias. Il est important d’améliorer la prise de conscience du grand
public, son éducation et sa compréhension des concepts génétiques. La recherche génétique et ses
applications cliniques doivent étre représentées de maniére impartiale et des attentes réalistes quant
a ce qu’elles sont en mesure de résoudre doivent étre définies. Voir rapport, chapitres 3.1.2 et 7.2.1.

Que:

a. du matériel et des ressources devraient étre développés et rendus disponibles
aux niveaux européen, national et local pour fournir des informations sur les
tests génétiques, le dépistage génétique et la pharmacogénétique a travers une
diversité de médias ;

b. les cursus scientifiques a tous les niveaux (du primaire a l'universitaire en
passant par la formation professionnelle) devraient inclure des références au
progres et au potentiel dans le domaine de la génétique médicale ;

c. les systémes pédagogiques nationaux devraient assurer un apport adéquat de
scientifiques et d’enseignants correctement formés, y compris des techniciens
et des cliniciens, de sorte que les bénéfices découlant de la recherche génétique
et des tests génétiques puissent se matérialiser et bénéficier a I'ensemble des
citoyens de I'UE ;

d. des efforts concertés pour favoriser le dialogue, I'éducation, I'information et
le débat devraient étre encouragés ;

e. la composante « Science et Société » du programme-cadre de recherche et
développement de la CE devrait étre encore renforcée.

Le dialogue devrait avoir une portée définie, étre multidisciplinaire, organisé de maniére transparente
et concu avec soin pour impliquer de maniere égalitaire I'ensemble des intervenants pertinents et
intéressés. Les participants au dialogue devraient étre encouragés a faire preuve d’ouverture d'esprit,
de souci d'écoute, de respect des valeurs culturelles locales et devraient considérer ce dialogue comme
un échange d’opinions, plutdt que comme une occasion de s'adonner au prosélytisme.

Un dialogue efficace nécessitera des animateurs des discussions qu'‘ils veillent a ce que tous les
participants au débat aient des possibilités égales d'exprimer leurs positions respectives, et que des
dispositions soient prises permettant questions et réponses. Voir rapport, chapitres 3.1.2 et 9.1.

Que :

a. des opportunités de dialogue public entre différents intervenants devraient étre
organisées, offrant aux participants des possibilités d’expression égales ;

b. différents formats de dialogue et de débat devraient étre envisagés, sachant
qu’aucun format unique ne sera en mesure a lui seul de répondre a tous les objets
et a tous les publics.



Mise en ceuvre des tests génétiques
dans les systémes de soins de santé



La réalisation de tests génétiques dans le contexte des soins de santé humains nécessite des
procédures appropriées en vue d’obtenir un consentement informé, d’assurer un accés équitable aux
tests et a des conseils appropriés, ainsi qu‘une protection de la confidentialité et de la vie privée.
Ces exigences garantiront que les tests génétiques offrent de nouvelles possibilités de choix individuels
plutdt que de générer des contraintes supplémentaires. Le Groupe reconnaft I'activité du Conseil de
I'Europe’ en la matiére.

Les tests génétiques prédictifs ont un réel potentiel permettant d'offrir des choix personnels.
Toutefois, il est impératif de reconnaitre que tant le droit de savoir que le droit de ne pas savoir sont
des droits individuels importants. Un acces équitable a I'information et aux services génétiques de
qualité doit étre assuré. De surcroit, des mesures doivent étre prises pour prévenir les conséquences
sociétales indésirables résultant des tests génétiques. L'application des tests génétiques a des fins non
médicales requiert une réflexion attentive au regard de ses conséquences potentielles pour
la société. Voir rapport, chapitres 1.2, 3.1, 7.1.2 et 8.1.

Que :

a. les tests génétiques pertinents au plan médical devraient étre considérés
comme partie intégrante de la fourniture de services de soins de santé ;

b. les tests génétiques pertinents au plan médical ne devraient jamais étre imposés
et devraient toujours relever d’un choix personnel, librement consenti ;

¢. une information compléte relative a la disponibilité des tests génétiques devrait
étre accessible gratuitement auprées d’une variété de sources fiables, comprenant
les autorités publiques, les médecins et les groupes de patients ;

d. les systemes de soins de santé nationaux devraient veiller a ce que les tests
génétiques soient accessibles de maniere équitable a tous ceux qui en ont
besoin.

Les services de tests génétiques en Europe, bien que basés sur un savoir-faire scientifique de haute
qualité, ont tendance a souffrir d'un niveau d’erreurs techniques intolérablement élevé et d’une piétre
qualité de rapport. Cette situation est due a un manque de structuration et de complémentarité au
niveau européen et a I'absence d'objectif européen commun pour la fourniture de services de
qualité a tous les citoyens, aujourd’hui et a I'avenir. Diversité et hétérogénéité des programmes de
qualité, manque de systémes de référence et différences de réglementations entre Etats membres
ont contribué a la fragmentation globale des services. En dépit de tout cela, les services génétiques
font face a un nombre toujours plus grand de demandes de tests, tandis que des tests de sensibilité
a grande échelle et des tests de pharmacogénétique pointent a I’horizon.

1 http://conventions.coe.int



Dans le contexte des soins de santé humains, un test ne devrait étre proposé que lorsqu’il s'est avéré
fiable et qu'une raison médicale valable existe de I'envisager. Un systéme permettant la validation
des tests devrait étre établi. Voir rapport, chapitres 1.4, 7.1.2 et 8.2.

Que:

a.

I’'Union européenne devrait instituer un cadre réglementaire cohérent afin de
garantir des normes de qualité spécifiques pour tous les services de tests
génétiques et leurs prestataires, comprenant un systéme d'accréditation des
laboratoires de tests génétiques ;

les prestataires de tests devraient garantir que l'information fournie est exacte
en se conformant a des normes de qualité, convenues au plan international ;
les systémes de soins de santé nationaux devraient imposer des prescriptions
de qualité cohérentes pour les tests génétiques.

Le dépistage génétique d'un risque accru de développer une maladie deviendra progressivement possible
pour les pathologies courantes. Proposer des dépistages a des sous-groupes spécifiques de la
population pour certaines pathologies peut étre bénéfique, mais peut également comporter des risques.
Un accord doit intervenir entre professionnels médicaux, patients et communauté concernée sur la
certitude que les avantages escomptés I'emportent sur les risques encourus. Il est nécessaire de
fournir une information et une réglementation probantes au regard de la prestation d'un dépistage
génétique a I"échelle d’une population et des tests de certains sous-groupes au sein de cette
population. Voir rapport, chapitre 8.4.

Que:

des mesures devraient étre établies pour veiller a ce que les tests soient
probants : la condition faisant |'objet du dépistage doit étre grave, le test
hautement prédictif et les mesures de suivi disponibles en matiere
d’interventions de soins de santé (y inclus les choix périnataux) ;

. la pertinence de la condition génétique faisant I'objet du dépistage devrait étre

validée et régulierement évaluée dans le cadre du contexte de santé publique
(pouvant différer d'un pays a I'autre dans I'UE) ;

un environnement médical, permettant la fourniture d‘informations avant le
test et des conseils pertinents aprés le test, devrait étre mis en place avant de
proposer un tel dépistage ;

des programmes pilotes devraient étre réalisés avant I'introduction généralisée
du dépistage ;

la dimension économique des programmes de dépistage envisagés devrait étre
soigneusement prise en compte.



La fourniture de conseils spécialisés en matiere de génétique est considérée comme une exigence
essentielle pour certains tests génétiques, particulierement pour les tests hautement prédictifs de
pathologies graves. La fourniture de tels conseils requiert des professionnels qu'ils aient recu une
formation spécifique. Dans d'autres cas, le médecin ou d'autres membres non spécialisés de I'équipe
de soins de santé peuvent fournir les informations pertinentes au patient. La fourniture d’informations
simples sur support papier, pouvant étre consultées par la personne aprés la consultation, se révéle
étre extrémement précieuse ; ce type de documents devrait étre systématiquement disponible.

Les conseils non directifs doivent étre la regle. L'objectif principal des conseils en matiére de génétique
est d'aider les personnes ou les familles a comprendre la maladie génétique ou ay faire face, non a
diminuer l'incidence de la maladie génétique. Des explications appropriées et suffisamment de
temps devraient étre donnés aux personnes ayant besoin d'un tel soutien. L'information générale sur
les tests génétiques, ainsi que les conseils en la matiere, relevent de la pratique médicale ordinaire :
a cet effet, les médecins devront recevoir une formation appropriée. Des consultations spécialisées
devraient étre réservées aux situations individuelles ou elles s'averent particulierement pertinentes.

Le Groupe reconnait toutefois que, alors qu’une base commune de principes partagés devrait établir
les normes relatives aux conseils génétiques, les pratiques dépendront du contexte et des valeurs
culturels. Une certaine hétérogénéité des pratiques continuera donc d’exister au sein de I'UE.
Voir rapport, chapitre 7.1.5.

Que:

a. dans le contexte des soins de santé, les tests génétiques devraient étre
accompagnés de la fourniture d'informations clés et le cas échéant, de I'offre
de conseils et d'avis médicaux individualisés (dans le cas de tests génétiques
hautement prédictifs pour des pathologies graves, |'offre de conseils spécifiques
devrait étre obligatoire, et les patients devraient étre fortement encouragés a
en profiter) ;

b. des programmes pédagogiques spécifiques relatifs aux conseils et a I’échange
d’expériences dans le domaine devraient étre organisés au niveau européen ;

c. des qualifications spécifiques et des normes de qualité s'appliquant aux
personnes impliquées dans la fourniture de conseils génétiques spécifiques, qu'il
s'agisse de cliniciens ou de non cliniciens, devraient étre établies et rendues
obligatoires ;

d. des moyens financiers appropriés pour de telles formations, et pour les
accréditations qui en résulteraient, devraient étre libérés ;

e. des normes générales, relatives aux principes fondamentaux en matiere de
conseils génétiques, devraient étre mises au point a I'échelle européenne par
des groupes pertinents de professionnels de la médecine, en tenant diment
compte du point de vue des patients.



La préoccupation manifestée par le grand public vis-a-vis des tests génétiques trouve, dans une certaine
mesure, son fondement dans la crainte d'un usage détourné des données génétiques et d'un accés
inapproprié a ces données par des tiers. La confidentialité et la protection de la vie privée en ce qui
concerne l'ensemble des données médicales personnelles, y inclus celles qui découlent de tests
génétiques, sont des droits fondamentaux devant étre respectés. Le droit d'un individu a déterminer
la portée de la protection de ses données personnelles et de la confidentialité, dont il/elle pourra
bénéficier, comprend a la fois I'accés aux informations et données personnelles, ainsi qu’aux
échantillons de tissus en tant que véhicules d'information. L'individu a le droit de savoir comme celui
de ne pas savoir. La fourniture d'une protection juridique dans ce domaine est d'une importance
primordiale. La directive européenne existant sur la protection des données? offre un cadre approprié
a cette nécessité de protéger les données personnelles. Voir rapport, chapitres 3.2, 4.1 et 7.2.2.

Que:

a. les données génétiques importantes dans un contexte clinique et/ou familial
devraient recevoir le méme niveau de protection que d'autres données
médicales d'une sensibilité comparable ;

b. la pertinence pour d'autres membres de la famille doit étre abordée ;

¢. I'importance du droit d’un patient a savoir ou a ne pas savoir devrait étre
reconnue et des mécanismes respectant ce droit devraient étre intégrés dans
la pratique professionnelle. Dans le contexte des tests génétiques, qui englobent
la fourniture d'informations, de conseils, les procédures du consentement
éclairé et la communication des résultats du test, des pratiques devraient étre
établies pour répondre a ce besoin ;

d. ces questions sont particulierement pertinentes pour les populations vulnérables,
que ce soit dans I'UE ou ailleurs dans le monde.

Indépendamment des questions de confidentialité, I'utilisation de données médicales personnelles
incluant les données génétiques ne doit pas créer de discrimination injuste a I'encontre des individus.
Le Groupe reconnait le risque d'une discrimination consécutive aux tests génétiques, mais remarque
gue le champ de la discrimination s'étend bien au-dela de la génétique. Une telle discrimination peut
toucher des individus, des familles ou des groupes plus larges. S'agissant de la prévention de la
discrimination en matiére d'assurances et d'emploi, le Groupe renvoie au travail d'autres organismes
tels que le Groupe Européen d’Ethique des Sciences et des Nouvelles Technologies®, le Conseil de
I'Europe* et la European Society of Human Genetics®. Voir rapport, chapitres 3.2 et 3.3.

2 Directive 95/46/CE

3 http:/leuropa.eu.int/comm/european_group_ethics/index_en.htm

4 Voir note de bas de page 1
5 http://www.eshg.org/



Que :

a. l'utilisation des données dérivées de sources génétiques ne devraient pas
aboutir a ce que des individus, des familles ou des groupes soient désavantagés
ou qu’une discrimination injuste soit créée a leur encontre, que ce soit dans des
contextes cliniques ou non cliniques, tels que I'emploi, les assurances, I'accés a
I'intégration sociale et aux possibilités de bien-étre générales ;

b. des réglementations abordant ces problématiques devraient étre promues au
niveau de I'UE;

c. l'acces opportun aux tests génétiques devrait étre fonction de leur nécessité et
bénéficier des ressources appropriées, sans discrimination de sexe, d’'origine
ethnique, de statut social ou économique.

Une différenciation des populations de patients en fonction de groupements ethniques pourrait
apparaitre dans le cadre des tests génétiques. Certaines variantes génétiques sont plus courantes chez
certaines populations ou groupes, dans I'UE et ailleurs. Une attention particuliere devrait étre
accordée a ces groupes dans le contexte de la mise au point de tests et des conditions de leur utilisation,
a la fois pour assurer un accés équitable a ces tests et éviter la stigmatisation ou les stéréotypes.
En I'occurrence, les tests génétiques sont inappropriés pour déterminer I'ethnicité et ne doivent jamais
étre utilisés a cette fin. Voir rapport, chapitre 3.3.2.

Que:

a. les tests génétiques devraient étre évalués cliniquement aupres des populations
au sein desquelles ils seront utilisés ;

b. les personnes impliquées dans la recherche génétique, dans I'élaboration de tests
génétiques et la formulation des politiques en matiere de soins de santé
devraient étre sensibilisées au risque de créer des stéréotypes et de stigmatiser
qui que ce soit en fonction de son origine ethnique ; elles devraient reconnaitre
et respecter les sensibilités ethniques et culturelles ;

c. les groupes ethniques minoritaires ne devraient pas étre exclus de I'accés aux
tests génétiques qui leur sont appropriés.

Il existe des différences bien établies entre hommes et femmes quant au risque de développer certaines
pathologies, maladies génétiques comprises. Le Groupe considere que des enjeux spécifiques liés au
genre pourraient apparaitre dans le contexte des tests génétiques. Toutefois, peu d’'observations
permettent de corroborer cette hypothése a ce jour. Voir rapport, chapitre 3.3.1.



Que:

a. de nouvelles études au niveau de I'UE devraient aborder I'impact des tests
génétiques, en particulier dans les sociétés ou femmes ou hommes jouissent
de droits ou de priviléges différents ;

b. les gouvernements et la société devraient avoir conscience des conséquences
possibles de I'application de tests génétiques en vue d'aider les choix périnataux
dans I'optique d'une sélection prospective du sexe ;

c. des critéres devraient étre établis au niveau de I'UE pour garantir qu’aucune
discrimination fondée sur le sexe ne survienne au cours ou par suite de projets
de recherche financés par I'UE.

A ce jour, il existe relativement peu d'informations, disponibles au niveau de I'UE, sur I'impact des
tests génétiques sur les systemes de soins de santé et sur I'économie de la santé. Voir rapport, chapitres
8.3 et 8.5.

Que:
a. la Commission européenne devrait financer plus de recherche sur l'impact
des tests génétiques sur les aspects sociaux, culturels et économiques des
prestations de soins de santé.

Les responsabilités des prestataires de soins de santé primaires et spécialisés augmenteront au fur et
a mesure de I'évolution des tests génétiques, y compris de la pharmacogénétique. Les cursus des facultés
de médecine devront étre modifiés en conséquence. D'autres professionnels des soins de santé
auront également besoin d'une formation professionnelle initiale et/ou continue plus soutenue dans
le domaine de la génétique. Voir rapport, chapitre 7.1.3 et 8.1.

Que:
a. les exigences en matiére d’éducation initiale et professionnelle devraient étre
coordonnées dans tous les pays de I’'Union européenne ;
b. une formation professionnelle continue devrait étre proposée aux professionnels
des soins de santé.



Le Groupe considére que I'ensemble des intervenants, y inclus les autorités gouvernementales, les
scientifiques, les prestataires de soins de santé, I'industrie et les organisations de patients, doivent
collaborer dans le cadre d'une approche en partenariat, afin d’optimiser les futurs progrés en matiére
de soins de santé que les tests génétiques pourraient ultérieurement générer, tels que de nouvelles
options de traitement et la prévention de maladies. Pour garantir un développement efficace de nouveaux
tests et diagnostics génétiques, un échange productif entre scientifiques universitaires et professionnels
de I'industrie des soins de santé continuera d'étre essentiel. Voir rapport, chapitre 2.2.

Que :

a. I'Union européenne devrait stimuler et soutenir des partenariats entre
intervenants ;

b. un cadre de collaboration transparente devrait étre établi entre I'industrie et
les scientifiques universitaires.

Le Groupe considére qu’un cadre réglementaire plus explicite pour la mise au point de tests doit étre
établi dans I'ensemble de I’'UE. Voir rapport, chapitre 6.2.2.

Que:

a. le cadre réglementaire des tests génétiques devrait étre développé plus avant
par I'UE et par d'autres organisations internationales d’une maniére qui tienne
compte a la fois du besoin de tests nouveaux et de l'importance de leurs
sécurité, validité clinique et fiabilité ;

b. tous les tests nouvellement mis au point doivent étre conformes aux normes
établies avant d'étre introduits dans I'utilisation clinique, sur base d'un examen
effectué par une organisation ou un organisme indépendant du concepteur du
test, afin d'étre sGr que le patient en bénéficiera réellement;

c. la définition de priorités dans la mise au point de tests génétiques précis
devrait étre guidée par le niveau de non satisfaction de besoins médicaux
avérés, indépendamment de la prévalence de la maladie ;

d. la Commission Européenne devrait prendre des mesures pour faciliter la
disponibilité des tests génétiques pour les maladies rares comme pour les
maladies plus courantes ;

e. la Commission européenne devrait promouvoir activement le cadre
réglementaire sur ces thémes.



Le Groupe reconnait que peu de pays ont institué des programmes pour le dépistage de maladies
graves rares. Voir rapport, chapitres 1.4 et 6.2.3.

Que:

a.

un réseau pour les tests diagnostiquant les maladies génétiques rares devrait
étre créé a l'échelle européenne et étre, de toute urgence, soutenu
financierement ;

un systeme d’incitants pour la mise au point systématique de tests génétiques
destinés aux maladies rares devrait étre créé au niveau européen et soutenu
financierement ;

pour les maladies rares et graves, pour lesquelles un traitement est disponible,
les Etats membres devraient lancer, a titre de priorité, un dépistage néonatal
universel.

Le terme « pharmacogénétique » décrit I'étude des différences de réactions aux médicaments
(efficacité ou effets indésirables) qu’ont les individus, directement liées aux variations dans les
séquences d’ADN et dans les différences de séquence de protéine, de structure ou d'expression génigue,
elles-mémes conséquence directe de telles variations de I'ADN. L'objet principal de la
pharmacogénétique est de permettre la délivrance de médicaments aux patients, qui sont le plus a
méme d’en tirer profit et le moins susceptibles d'en subir des effets indésirables. Bien que la
pharmacogénétique soit encore, a ce jour, dans une phase essentiellement exploratoire, un
accroissement de ses applications dans les soins de santé est attendue et des mesures appropriées
devraient étre préparées a temps, dans la perspective de cette évolution. Voir rapport, chapitre 5.

Que :

a.

les autorités sanitaires nationales devraient jouer un role plus actif et encourager
le développement du domaine de la pharmacogénétique :
en prévoyant des incitants particuliers pour permettre le développement de
tests pharmacogénétiques et d’'une thérapeutique associée, cliniquement
souhaitables mais économiquement non viables ;
en accroissant, dans ce domaine, les possibilités de coopération entre industrie,
patients et monde universitaire ;
un cadre juridique, réglementaire et de politique de soins de santé harmonisé,
adapté a la pharmacogénétique devrait étre développé au niveau de I'UE, qui
prenne en compte la recherche, la mise au point de thérapies et la pratique
clinique.
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Les tests génétiques en tant
qu outils de recherche



Une part importante de la recherche pertinente en matiére de tests génétiques repose sur I'utilisation
et I'échange d’'échantillons de tissus humains et de données associées, parce que tous les échantillons
biologiques contiennent de I’ADN. Ceux-ci peuvent permettre, a un degré variable, I'identification
des personnes a |'origine des échantillons et des données. Les études génétiques font également appel
a des données généalogiques, de population, cliniques et personnelles. Le Groupe s’est concentré
sur les aspects de la recherche en termes d'échantillons et de ressources de données d’origine
humaine — en leur qualité de moyens indispensables a l'identification, a la validation et au
développement de tests génétiques pour une utilisation clinique potentielle, y inclus la
pharmacogénétique — ainsi que sur les questions éthiques, juridiques et sociétales pertinentes.

Le terme de « biobanque » est utilisé de maniére variable pour désigner plusieurs types de collectes
d'échantillons biologiques. Le Groupe a défini les collectes de biobanques comme étant les échantillons
biologiques eux-mémes, plus les bases de données associées, qui permettent un certain niveau
d'accessibilité, de disponibilité et d'échange pour des études scientifiques. La confiance du grand public
dans la recherche entourant les tests génétiques est largement dépendante de la maniéere dont I'utilisation
d'échantillons et de données, a I'intérieur et issues de telles biobanques, est effectuée et communiquée.
Cela s'applique en particulier aux domaines du consentement éclairé, du stockage, de la protection des
données et du degré d'anonymisation des échantillons, de la communication des résultats d'études et,
le cas échéant, des résultats de tests individuels. Une approche harmonisée de ces questions au niveau
de I'UE est considérée comme souhaitable. Le Groupe est conscient que le Conseil de I'Europe développe
une activité relative au stockage et a I'utilisation en recherche de matériel biologique et de données liées.

En fonction de la portée et du contexte, I'identification officielle et I'enregistrement de telles activités de
biobanques, ainsi que I'assurance de leur viabilité financiére a long terme, sont souhaitables et peuvent
étre exigées. Une éducation relative aux biobanques est nécessaire, tout comme sont nécessaires des lignes
directrices visant a assurer le contréle de qualité des collectes et la gestion éthique de tels services d'archivage.

Pour I'étude et la validation de I'association de genes avec des maladies spécifiques, - y inclus le
développement de produits de diagnostic, d'appareils et autres outils -, I'acces a des échantillons de tissus
humains bien caractérisés a des fins de recherche et développement est essentiel. Voir rapport, chapitre 4.2.

Que:

a. des lignes directrices devraient étre développées et coordonnées a travers I'UE
pour assurer que |'utilisation d’échantillons, y compris ceux issus de collectes
d’archives, n'est pas indiment retardée ou entravée, particulierement si une
considération adéquate de leur niveau d’identification a été prise en compte ;

b. des mesures devraient étre prises par les Etats membres pour veiller a ce qu’une
approbation par un comité d’'éthique compétent soit obtenue avant d’entamer
toute recherche ;

c. un inventaire des biobanques, existant a travers I'UE, devrait étre établi,
indiquant les normes et regles d'acces, afin d’identifier ceux dont le contenu
peut ou non étre utilisé pour des études génétiques ;



d. un systéme devrait étre mis en ceuvre pour évaluer et contréler I'utilisation
actuelle des biobanques, existant a travers |I'UE ;

e. le groupe de travail sur les « centres de ressources biologiques » établi par 'OCDE
devrait étre suivi étroitement pas la Commission européenne en ce qui concerne
le développement de normes ;

f. la Commission européenne devrait suivre étroitement cette activité.

On notera que les questions liées aux biobanques s'étendent bien au-dela des tests génétiques. Peu
d’Etats membres disposent d'un cadre Iégal bien développé en la matiére. Il n’existe pas actuellement
de directive européenne réglementant I'utilisation de tissus et la conservation de cellules aux fins de
recherche. Voir rapport, chapitre 4.2.

Que:

a. la Commission européenne devrait assurer un suivi étroit des activités et
développements pertinents, menés en la matiére par les Etats membres, ainsi
que dans le contexte global ;

b. des mesures devraient étre prises au niveau de I'UE, en coordination avec
d’autres initiatives, pour suivre et aborder les questions réglementaires liées
a la collecte de matériel biologique humain et de données associées, ainsi qu’a
leur utilisation.

L'échange transfrontalier d'échantillons et de données est important afin d’améliorer la coopération
européenne en la matiére. Les questions éthiques, comme la validité du consentement éclairé,
jouent un réle important dans ce transfert. Voir rapport, chapitre 1.4.

Que:

a. la Commission européenne devrait évaluer le besoin et la faisabilité de
développer des normes harmonisées pour |'utilisation aux fins de recherche
d'échantillons humains et de données associées (y inclus les questions du
consentement éclairé), en tenant compte des conventions internationales
pertinentes sur I'échange transfrontalier d'échantillons.



Les questions de consentement relatives a des échantillons provenant de personnes et de groupes,
intégrés dans de nouvelles collectes, peuvent différer de celles applicables aux collectes existantes,
pour lesquelles un contact peut ne pas avoir été maintenu avec les individus sources au fil des ans.
Un consentement écrit explicite est la régle, mais peut ne pas toujours étre réalisable pour des utilisations
futures d'échantillons et/ou de données non envisagées au moment de la collecte. Les questions en
jeu incluent le respect de I'autonomie de la personne ou de la communauté en ce qui concerne leur
contréle sur I'utilisation des échantillons ; la distribution et le flux des données et échantillons
au-dela des frontiéres nationales ; les méthodes a la fois compatibles avec la nature de la recherche
et respectueuses des droits de la personne humaine. Il existe une variété de positions et de pratiques
au sein de I'UE. Les professionnels ceuvrant dans le domaine de la génétique humaine ont élaboré
des recommandations et plusieurs organismes chargés d'éthique ont adopté des positions.

Les données génétiques constituent des informations personnelles pouvant ou non avoir une pertinence
au plan médical individuel, ainsi qu’une pertinence médicale ou culturelle au plan de la communauté.
Les échantillons biologiques et I'information génétique ou médicale, associée ou dérivée, de toute sorte
et de toute origine, ne doivent pas étre collectés, stockés ou utilisés sans obtenir de consentement éclairé
sur la base d'un processus ou d'une procédure adéquats, comprenant I'approbation appropriée par
des organes d'éthique pertinents et, le cas échéant, la considération d’aspects liés a la communauté,
et cela, quels que soient I'objectif de la collecte et le niveau d’anonymisation. Les échantillons destinés
aux études de diversité génétique ne devraient étre obtenus que dans le respect des « traditions »,
et des réglementations ou des lois, locales ou nationales. Les sources d'échantillons et de données
individuelles et I'accord pertinent concernant leur utilisation devraient étre documentés dans tous les
protocoles et publications. Les processus et procédures utilisés pour recueillir un consentement éclairé
devraient étre totalement transparents en ce qui concerne la recherche envisagée, y inclus les politiques
relatives a la fourniture des résultats des tests aux personnes et a la population, ainsi que le traitement
des échantillons et les droits des donneurs d’'échantillons. Le Groupe considére que les opinions des
patients et des organisations de patients, ainsi que le débat public sur les biobanques et, en particulier,
sur les questions du consentement, devraient faire I'objet d'une exploration plus approfondie. Voir rapport,
chapitres 3.3.2, 4.1 et 7.1.4.

Que :

a. la Commission européenne devrait favoriser les occasions de dialogue entre
intervenants afin de soutenir I’échange d’expériences a travers I’'Europe sur les
questions de |'utilisation d'échantillons et de données a des fins de recherche,
aux niveaux individuel, familial et de la population ;

b. la Commission européenne devrait financer la recherche multidisciplinaire sur
les questions éthiques, juridiques et sociales, liées aux procédures de
consentement éclairé dans le domaine de la recherche génétique humaine et
d’autres domaines pertinents, essentiels pour toute recherche évoluant en
matiere de génétique.



En ce qui concerne les échantillons et données génétiques de personnes décédées, le Groupe
considére que dans le cas d'un intérét prédominant de I'un ou de plusieurs parents par le sang, méme
en 'absence de consentement donné avant la mort, leur utilisation pourrait s'avérer légitime :
I'absence de consentement ne devrait pas étre considérée comme |'équivalent d'un non-consentement.
De surcroit, leur utilisation devrait étre permise, aprés avoir été rendus anonymes, pour la recherche,
le développement de tests génétiques et a des fins d’enseignement. Voir rapport, chapitre 4.1.

Que :

a. les Etats membres devraient prendre des mesures pour favoriser le droit d'acces
aux échantillons et aux données d’une personne décédée, dans le cas d'un intérét
prédominant pour des parents par le sang ;

b. les Etats membres devraient prendre des mesures pour permettre |'utilisation
d'échantillons rendus anonymes de personnes décédées, a des fins de recherche
génétique, de développement de nouveaux tests génétiques et d'enseignement.

S'agissant de I'implication d’enfants ou de personnes vulnérables dans des études génétiques, le principe
d’'agissement au mieux de leur intérét s'applique et une protection spécifique est la régle, comme
pour toute étude sur les étres humains. La conservation et |'utilisation a long terme de données et
d’'échantillons obtenus sur des enfants pose I'importante question de savoir a quel moment un
assentiment ou un consentement doivent étre obtenus de leur part. Le Groupe reconnait que peu
de données sont disponibles sur « ce que pensent les enfants » et sur la meilleure maniére de leur
présenter I'information. Voir rapport, chapitre 7.1.2.

Que:

a. l'utilisation par la recherche de tissus et données associées provenant de
personnes mineures ou vulnérables devrait étre permise si, ce faisant, on sert
leurs intéréts ;

b. une considération spécifique devrait étre accordée aux avis des enfants,
a l'information qui leur est communiquée, et aux questions relatives
a I'assentiment et/ou au consentement des enfants.
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