I agence dela
biomédecine

AOR "Assistance médicale a la procréation, embryologie et génétique

humaines"”
Résumés et résultats
2006 - 2023

Cliquer sur les titres pour accéder au détail des projets

PARIS XI

procréation et de génétique de la reproduction en France

e el L. . Année

Nom et institution Titre AOR
BEAUQUIER-MACCOTTA Etude Prospective de I'évolution psychologique périnatale des couples 2006
Bérengeére - Necker- APHP | bénéficiant d'un accueil d'embryon et de leurs enfants.
GRANET Philippe - IMM - Le don d'ovocytes dans la construction du lien mére/ enfant. 2006
Paris
KALAMPALIKIS Nikos - JE Enjeux éthiques et identitaires engagés dans |'acte de procréation avec 2006
2408 - LYON don de sperme.
BATEMAN Simone - Cancers héréditaires et procréation. La place de 'histoire et des 2007
CERSES - UMRS8137 -PARIS | préférences familiales dans la décision de recourir au DPN ou au DPI
5
FEUILLET-LE MINTIER Droit, éthique et religion: quelles normes pour |'AMP 2007
Brigitte - IODE - Rennes
FLIS TREVE Muriel - Quelle décision prendre face a ses embryons congelés? Enjeux 2007
Antoine Béclére - APHP psychologiques et éthigues des couples détenteurs
JULIAN-REYNIER Claire - Attitudes envers diagnostic prénatal et pré-implantatoire dans les 2007
INSERM UMR379 - familles ayant une prédisposition génétique au cancer du sein et/ou de
MARSEILLE I’ovaire (génes BRCA1/2)
MANDELBAUM Jacqueline | Quel devenir pour les embryons congelés issus d'AMP? Etude des 2007
- Cytogénétique - Tenon - | motivations des couples.
APHP
VASSY Carine - UMR 723 Dépistage prénatal de la trisomie 21 : enjeux éthiques de la 2007
CRESP/IRIS - EHESS - Paris | communication entre les femmes enceintes et les professionnels
13
BERTHIAU Denis - Cochin - | Enquéte d'éthique clinique sur des cas d'assistance médicale a 2008
APHP procréation (AMP) "dérangeants" au plan éthique
LAINE Agnés - ALLT Etude | Les choix des personnes et couples a risque face aux tests génétiques et | 2009
et recherche a I'intervention sur le vivant : le cas de la drépanocytose
MOREAU Caroline - ADR Attitudes et représentations en matiére d’assistance médicale a la 2009




I agence dela
biomédecine

P . Année
Nom et institution Titre AOR
VILLE Isabelle - Paul- Du test prénatal a I'expérience du handicap : les mécanismes de la 2009
Brousse -APHP traduction en France, au Pays-Bas et au Brésil
KALAMPALIKIS Nikos - Le don et son récit. Paradoxes bioéthiques et enjeux psychosociaux du 2010
GRePS-EA 4163 - Lyon don de sperme
ROZEE GOMEZ Virginie - AMP sans frontiere : de Paris a Bruxelles, Barcelone et Thessalonique 2010
INED-INSERM-Paris Sud XI
DURIF-VAREMBONT Jean- | Insémination avec sperme de donneur (IAD). Approche psycho-clinique 2011
Pierre - CRPCC des liens croisés entre 4 protagonistes : couple donneur et couple
receveur
NOURI Nadjet - CECOS - Etude de la dynamique familiale et du processus de filiation chez des 2011
CHU Toulouse couples parentaux aprés assistance médicale a la procréation : Etude
clinigue comparative
SERRE Jean-Louis - Distribution de la consanguinité dans les communautés libanaises 2011
Université de Versailles
JOUANNIC Jean-Marie - Etude DACCI : Devenir des enfants aprés diagnostic prénatal d’agénésie 2012
APHP isolée du corps calleux
BUJAN Louis - CECOS - MOTIVATIONS ET ASPECTS PSYCHOLOGIQUES DU DON DE GAMETES : 2013
CHU Toulouse étude prospective multicentrique nationale
DE MONTGOLFIER Information de la parentele en génétigue : enjeux et mise en ceuvre de 2013
Sandrine - IRIS cas de maladie génétique a caractére familial
KHOSHNOOD Babak - Assistance médicale a la procréation et risque de cardiopathies 2013
INSERM congénitales : études en population
BEAUQUIER-MACCOTTA Le couple parental et conjugal a I'épreuve de I'insémination artificielle 2015
Bérengére - Necker - APHP | avec donneur (IAD) : coparentage et incidences sur le développement de
I'enfant
MARTIAL Agnés - CNRS Infertilité féminine liée a I'dge et autoconservation sociétale des 2015
Marseille ovocytes : étude sociologique
BOURGAIN Catherine - La routinisation de la génétique en médecine préventive: Analyse de la 2016
INSERM U988, Villejuif diffusion des tests pour les thrombophilies non rares
VIALARD Frangois - Identification et caractérisation des mutations génigues chez des 2016
Montigny le Bretonneux patients présentant une azoospermie par arrét de maturation
DURR Alexandra - ICM L'information a la parentéle dans les maladies dominantes 2017

CNRS UMR7225 La pitié -
Paris

neurogénétiques et neuromusculaires. Le DPN/DPI sont-ils un enjeu dans

I'information a la parentele ? (RISQUINFO)




I agence dela
biomédecine

AT . Année
Nom et institution Titre AOR
PASQUIER Laurent - CHU Examen des caractéristiques génétiques d'une personne: identification 2017
de Rennes et optimisation des organisations dans deux spécialités médicales
DEBARGE Véronique - Impact psychologique du diagnostic anténatal chez les parents d'enfants | 2018
Clinique obstétrique - Lille | opéré d'une atrésie
HERON Delphine - Processus décisionnels des couples confrontés au diagnostic prénatal 2018
Génétique Clinique - Pitié | d’une agénésie du corps calleux
Salpétriére -APHP
METZLER-GUILLEMAIN Information des personnes nées grace a un don de gametes sur leur 2018
Catherine - CECOS - mode de conception: vers une évaluation des pratigues
APHM
BYDLOWSKI Sarah - Développement et devenir des enfants issus de |'Assistance Médicale a la | 2019
Descartes - Sorbonne Procréation
Paris Cité
NOIVILLE Christine - Quel avenir pour le dépistage prénatal non-invasif en France? Analyse 2019
Institut des sciences des normes et des pratigues médicales francaises au prisme du modeéle
juridiques UMR 8103 - La | belge
Sorbonne
BOURDET-LOUBERE Sylvie | Accompagner la procréation avec don d’ovocytes : les apports d’un 2020
- LCPI - EA 4591 - Toulouse | groupe a médiation Photolangage©
LE COZ Pierre - ADES Information génétique de la parentele (IGP) et maladies rares : adapter 2020
UMR7268 Marseille I’'accompagnement des malades (projet IGPrare)
HERTZOG Iréene-Lucile - Les expériences des hommes dans I'assistance médicale a la procréation | 2021
Centre de Recherche
Risques & Vulnérabilités -
CAEN
MOREAU Emilie - CECOS - | Description et analyse des connaissances en matiére de fertilité et 2021
Tenon - APHP exploration du désir de parentalité chez les personnes transgenres
adultes dans le cadre d’un parcours de préservation de la fertilité.
DROUINEAUD Véronique - | Modalités de construction de la famille chez les couples hétérosexuels, 2022
CECOS - Cochin les couples lesbiens et les femmes seules ayant recours a un don de
spermatozoides
NOURI Nadjet - CECOS - Etude des motivations et aspects psychologiques des candidats(tes) au 2022
Toulouse don de gameétes suite au changement de la loi sur I'anonymat : étude
nationale multicentrique
KLEIN Jean-Philippe - Préservation sociétale des ovocytes : les professionnels de santé vont-ils | 2023
Histologie-embryologie, la proposer ?
cytogénétique - CHU de
Saint-Etienne
MAHI Lara - Centre Max « MumSolo » : Analyse sociologique de I'accés des femmes célibatairesa | 2023

Weber (UMR 5283) Lyon

I’assistance médicale a la procréation en France




agence dela
Ll biomédecine
Année: 2006

Etude Prospective de I'évolution psychologique périnatale des couples

bénéficiant d'un accueil d'embryon et de leurs enfants.

BEAUQUIER-MACCOTTA Bérengere - Service de Pédopsychiatrie Hbépital Necker Enfants Malades
PARIS
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Résumé

Cette recherche évalue le processus de parentalisation au sein de couples concevant un enfant par don
d’embryon. Nous savons que la stérilité entraine une blessure narcissique qui va se réaménager lors d’'une
grossesse survenue par Aide Médicale a la Procréation. De plus, les couples qui vont concevoir grace a
un accueil d’'embryon n’auront aucune filiation génétique avec cet embryon. lls devront cheminer avec
I'idée que cet embryon a été congu par un autre couple qui n’a actuellement plus de projet d’enfant. Cette
pratique d’AMP se doit d’étre évaluée quant a I'adaptation psychique qu’elle va solliciter pour ces couples.
Nous avons choisi d’étudier les représentations de parents durant la grossesse et le post-partum. Les
représentations parentales les concernant eux-mémes comme parents, le foetus et leurs propres parents
sont un reflet du remaniement psychique de la période de grossesse ; nous évaluerons aussi un
retentissement anxieux ou dépressif. Tous ces éléments peuvent en effet avoir une influence sur la qualité
de la relation précoce parents-bébés. De plus, nous recueillerons les intentions parentales sur I'information
gu’ils envisagent de délivrer a leur enfant et les modalités de la narration de cette partie de leur histoire.
Nous rencontrerons donc 15 couples receveurs d’embryons, 15 couples receveurs de dons d‘ovocytes et
15 couples ayant concu de maniéere naturelle. T1 : A 8 mois de grossesse nous effectuerons la passation
d‘un entretien semistructuré des représentations parentales (IRMAG), un questionnaire concernant les
représentations liées au feetus (Prenatal attachment interview), des évaluations de l'anxiété de la
dépressivité (STAI — EDPS). T2 : 6 semaines de post-partum (recueil d’information, EPDS, STAI) T3 : 3
mois post-partum : entretien semi-structuré, recueil d'information, EPDS, STAI, séquence de jeu libre
vidéo enregistrée (Jeu triadique de Lausanne).

Résultats

Canneaux, Marion, Catherine Chabert, Bernard Golse, Jean-Philippe Wolf, et Bérengére Beauquier-
Maccotta. 2013. « Comment devient-on mére grace a un don d’ovocytes?? » La psychiatrie de I'enfant 56
(2): 67.
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Le don d'ovocytes dans la construction du lien méere/ enfant.
GRANET Philippe - Institut Mutualiste Montsouris - Service d'AMP - PARIS
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Résumé

Le changement technologique le plus important dans les stérilités féminines est le don d’ovocytes qui
permet pour la premiere fois a des femmes privées de fonction ovarienne, ou ayant une anomalie
génétique, de porter un enfant dans leur corps. C’est un changement de destinée biologique qui, par la
grossesse, permet une réparation de la stérilité. Les procréations médialement assistées vont écrire un
nouveau chapitre du roman familial et de I'CEdipe. La filiation logique ordinaire est interpellée par
dissociation du génétique et du porter et accoucher. La qualité de cette recherche repose sur la
collaboration de divers professionnels tels que des cliniciens, des biologistes et des psychologues répartis
sur trois centres hospitaliers. Elle s’inscrit également dans un laboratoire de recherche en
psychopathologie clinique de l'université Paris X Nanterre, le LASI. L’originalité du projet se situe dans sa
volonté d’améliorer la prise en charge et les soins des patientes, mais aussi de comprendre, d’analyser et
d’évaluer sur un versant psychodynamique ce qui se joue autour du don, tant du c6té de la donneuse que
de la receveuse, en prenant en compte l'influence du recours a 'AMP dans la construction du lien
meére/enfant, et ceci, grace a un groupe contréle. Afin d‘atteindre nos objectifs, nous allons mettre en place
une méthodologie issue de la psychopathologie psychanalytique comprenant des entretiens cliniques, la
passation de tests projectifs (Rorschach, TAT et la patte noire), ainsi que I'élaboration d’'un questionnaire
évaluant la qualité des soins dans le service. La réalisation de ce projet d’'une durée de 5 ans va nous
permettre de mieux appréhender la prise en charge du don d’ovocytes dans les services d’AMP et éclairer
un versant du lien originaire mére/enfant.

Résultats

Cochini, A., H. Letur-Kdnirsch, P. Granet, R. Wainer, et D. Cupa. 2011. « Le vécu des patientes et les
représentations maternelles au fil des étapes d’'un don d’ovocytes ». Gynécologie Obstétrique & Fertilité
39 (9): 533-37.
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Introdwuction

Les progres de I8 scienoe avangent 2 grand pas, il est mpicement spoens necessaine sux equipes medicales o' évaluer Fimpact psychologigue gue oot essor amiéne.

Cetie étude s'insorit dans ce projet, el 3 powr objectif d'avancer dans [ compréhenaion du fonct t psychigue de la femme infertile ot de 'imaact

psychologigue du recowurs & une FIV ou & un don d'ovocytes.

Cette recherche mst une réflesion théorico-dinigue sur I'état prychologique des femmes infertiles en parcours de FIV et de don dovocytes. Ele vise 8 &tudier b=
weru &t |as représentetions materneles de ces femmes =y fil des Stapes de leur parcours en AMF. Lhypothise géndrale de cotte étude soutient |idde qu'll estste
des particularités dans ke fonctionnement pql:hlql.lldl:ﬁmlﬁnﬁ.nﬂnﬂuﬁmﬁmﬂnlquﬁwmm#nmmimmfm
D= plus, selon la technigue dPAMP employée, ces patientes sont &n proke 3 une série de f; etde & speifiques.

Population et methode

Le premier grou Ed'itl.u‘ll:ti constitue de femmes primipares Byant recours 8 une FIV pouwr sterilite [ FIV). L= geuxieme groupes
d'tude Stait constitus de femmes primipares infertiles entrant dans = programme uedn-d‘m [hnlnul]ll:l-l Cette recherche 5'est déroulés dans deux
services o AMF de la réghon parisienne : #u Centre Hospitalier inber Communel de Poissy =2 & I'Instiut Mutualiste Montsours ; elle B bEnefice du soutien financier
de I'agence de k Biomédecine.

Le planning, identique pour les deux groupes, Steit construt en trois Stapes. Fremsdrement, 3 I'ouverture d'un dossier, § 6t proposé & la mdlpﬂrﬂ:hlrh
un entretien semi-ginectif £f de passer geux tests projectifs (Rorschach et TAT). Dewdémement, un mols aprés le transfert dembryon, il leur Etit demange de
remplir un questionnaire. TrolEmement, Bu 7o Moz e grossesse, il St cemende & |8 patiente de remolr un second questionneire et ce particioer 8 un
entretien semi-directif &t & b passation d'um test projectif [« Eande de cris =t pleurs = de Lester].

Resufints

Le populaticn gensr e de cethe recherche se composait o 5 140 FIN =1 25 Do.

Au premier temps de Pétude [T1), &2 pooulstion = comoosait de 45 femmes ; 25 femmes FIV ot 15 femmes 0. 4u deuxieme temps [TZ), slle Stait constitue de
45 fammes © 31 femmes AV et 13 fammes DO. Au troisieme temps (T3), nous evons rencontre & femimes sy 7 mois de grossesse, toutes enceindes @ ks suite

dune FIV ¢t 11 fernmes FIV ef 9 femmaes 00, 7 mols agrés Péches de |a . Faute de gr sucune fermme DO n'a &té rencomirde sy TR mois o
e c'est pourquod le émee temips de Fétude n'est pas exploitable, les nésultats se saar bes deus ¢ Meres étapes.

L'analyse de I'entretien [T1] = permis ge dezmger ks re L 3

- Fangoisze de castration ext prédominante &t Fatteinte narciesque plus importante chez la femme 00 ;

- la technigue de FIV panait peychig) plus acceptable pulsqu'elle ne modifie pas la filiatlon ;

- ks AV évog la g du dell d'une (51 dle et les fi 20 évoquent ke deull de leurs ovooytes tout en Insistant sur Favantages:

de pa wivre 'expérience d'une g :
- I plupart des femmes FIV et DO ont 'intenticn de dine § leur enfant comment il 8 &2 congu ;

- pour ka maj des fi oor Wit s don est une siuation oul les amange. Elles accepterasent gue be don soit non ancnyme uniquement <M s'agissait
d‘un don direct fait par leur donneuse refationnelle en sachant que 13 des 45 femmes DO aveient une conneuse relationnelle [famibe, amis cu colitgue] ;

- 15 des 19 femmes DO n'envisagealent pas pour Finstant de se toumner vers une prise en charge 3 Pétranger, 3 ont défa ew recours & Pétranger.

L'analyse des Rorschach [T1] fait ressoctic les resulbats sulvents identigues pour les deux groupses ©

- La if d'une hethe ir i lée derriére Lne Image de sol conventionne e [banaling) ;

- Loy o L ang de le sewe fié st pergu comeme castre, en lien aver Mabsence de matemité jrégles, fausse couche) ;

~ Linscription dans un reglstre mdipien ;

- Une probleé pue d'ondne pré el Ia femimee infertile se vt sous Femprise e Finfluence d une représentation maternelis Bngoisante st perenstnics

— Une tentative de maitriser le conflit intra psychique par un gel des mowements pulsionnels.

L‘*ﬁwm]lmmmmhpruenne,pmrludengwpquummdl!hnl:unn,ﬂ'umlum : , d'un dus condlit
wchigue, de la présence dune fig. | mmmﬂ|lpnlﬂ|hihmﬂﬂl.dudﬁrdlﬂd%wﬂrlm

-hﬂh‘f-hhhi-—n-ulr-s.

L*#_ﬁ!l’l?}lm mmmniukr' e chex I ble des Les martres smotions ressenties sont

_ .

Lesre que les i en | de FIV ou de don d*cvncytes souffrent d'une blessure poychique gul est 3 mettre en len avec le wicu d'une

castratian réehe de beur féminé dans 53 walence maternelie chdtrée. Les f infertiles se sous Fesmprise de I'cbjet primaire et leur fonctionnement

mental se caracierise par une. parzes uplr:tni!di'fm D plus, ke recours 3 une FIV 0w 3 un don d'ovocytes suscite des aménagements peychiques,

natamment en tenmes de reg ations ‘qusl amf spécifiques au  typ o' AMF. Enfin, 'AMF améne les couples & erotier bes intenventions
medicales conduisant notamment B un remeniement des theones sexuelles infantiles &t B une reconstruction des fantasmes ongineires.
Conchysion

Cetie recherche a démontré quiil esiste aussi bien des particulasités que des similisdes dans le fonctionnement psychigue des fermmes infertiles. Les
particularités different sefion | recows 3 une FIV 0w 3 un don d'owocytes. Ainsi, les femmes FIV et DO ne sont donc pes, sur le plan psychopathologigue,
dismEtralement opposees, Ces dEUN ZTOUDES SE CErachETizant par un ensemble « d'accords et de désacoonds e,

poissy{ ‘ | Lt
oissy 'y o . . I S —— MUTUALISTE
Saint-Garmain-en-Laye '?1 T
Eantrs Hompitnliar Imtsrcommunal blomédecine HEL o e
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Enjeux éthiques et identitaires engagés dans |'acte de procréation avec don de

sperme.
KALAMPALIKIS Nikos - JE 2408 - Université LYON 2 - BRON
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Résumé

Explorer les informations, représentation, valeurs et normes qui, orientent chez les hommes et les femmes
les prises de positions relatives a la question sensible de I'anonymat du donneur lors du recours
I'assistance médicale a la procréation avec don de sperme (AMP-D).

Le questionnaire, I'entretien individuel et I'entretien collectif (focus groups) sont les trois techniques
préconisées pour traiter, pour la premiére, le statut de 'anonymat du donneur (n=2000 couples lors de la
1lére demande), pour les deux autres, le vécu du donneur (n=50 donneurs) et les représentations de la
parentalité (n=50 sujets de typologie familiale variable). Ces méthodes permettront d’établir les niveaux
d’'information, de dégager les systéemes de représentations et pratiques mis en jeu dans les positions
adoptées vis-a-vis de 'AMP-D, mais aussi de mettre en évidence les aspects conflictuels des attitudes
mobilisées et les argumentaires qui régissent ou justifient les prises de position. Résultats : Il est attendu
des résultats de cette recherche qu’ils servent, principalement, de base permettant d’inventorier les
raisons qui plaident pour ou contre 'abandon de I'anonymat du donneur et de dresser des profils
d’attitudes dont on étudiera la distribution, au sein d’'un large échantillon, selon des variables socio-
démographiques. Grace a la collaboration de recherche établie avec la Fédération Francaise des CECOS,
nous avons la possibilité d’avoir accés a un échantillon représentatif de la population francaise. Sans
préjuger des motifs, bioéthiques et légaux, qui peuvent orienter les politiques de santé dans le sens d‘un
encouragement ou d’'une imposition de I'accés aux informations concernant I'identité(s) de(s) donneur(s),
dans le cadre de cette technique spécifique de procréation, il est loisible de penser que nos résultats
pourront également étre utilisés pour I'établissement de programmes d’information et d’argumentaires
destinés a mettre en évidence les enjeux sociétaux de ces politiques.

Résultats

Kalampalikis, N., V. Haas, N. Fieulaine, M. Doumergue, G. Deschamps, et H. Chiron. 2010. « Enjeux
psychosociaux du don de sperme: le point de vue des couples ». Basic and Clinical Andrology 20 (1): 37.
Kalampalikis, Nikos, Marjolaine Doumergue, Valérie Haas, et Nicolas Fieulaine. 2012. « Enjeux
bioéthiques et psychosociaux du don de sperme. Une recherche nationale ». Carnets du GRePS 4
(janvier): 20-25.
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Cancers héréditaires et procréation. La place de |'histoire et des préférences

familiales dans la décision de recourir au DPN ou au DPI
BATEMAN Simone - Centre de recherches Sens, Ethique et Société CERSES - UMR8137 -PARIS 5
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Résumé

Lorsqu’un individu apprend qu’il porte une version mutée d’'un géne qui le prédispose a un cancer, la
question qu’il pourrait d’abord se poser, s’il est encore en age de procréer, serait celle de savoir s'il
souhaite procréer, compte tenu du risque de transmettre sa prédisposition & ses descendants. Se pose
alors la question du recours a différentes solutions, dont les techniques de DPN et DPI. Dans ce contexte,
les dispositions juridiques relatives a ces techniques posent comme condition d’accés a celles-ci qu'il y ait
une forte probabilité de transmettre a I'enfant une « affection d’une particuliére gravité reconnue comme
incurable au moment du diagnostic ». Cette disposition juridique peut se traduire en termes pratiques sous
la forme de trois critéres « objectifs » définissant cette gravité - a savoir, 'dge précoce d’apparition de la
maladie, la probabilité élevée de développer la maladie, et 'absence de mesures de prévention ou de
traitements. Ces criteres permettent aux médecins de décider pour un grand nombre de maladies s’ils
peuvent ou non proposer a leurs patients le recours a ces techniques ; mais ces critéres sont mis en
guestion dans le cas de certaines prédispositions a des cancers héréditaires. En effet, la notion de «
particuliere gravité » est appréciée de maniére subjective par ceux qui sont confrontés a I'expérience de
la maladie, mais aussi par les médecins eux-mémes. Cette recherche vise a identifier les normes en jeu
dans la décision que prennent ou que prendraient des individus qui se savent porteurs d’'une prédisposition
a un cancer, lorsqu’ils envisagent de procréer et éventuellement de recourir a un DPI ou a un DPN. Parmi
ces normes, nous accorderons une attention particuliere aux préférences familiales définies comme ce
gu’on estime devoir a ses apparentés et a ses proches d’un point de vue éthique, et a la maniére dont ces
préférences sont influencées par I'histoire familiale. Notre projet porte notamment sur des indications
problématiques d’un point de vue éthique, telles que des cancers héréditaires dont la révélation est tardive,
la pénétrance incompléte, et qui font I'objet de mesures de surveillance et de prévention ou de traitements
curatifs. Nous pourrons ainsi comparer ces normes a celles qui sont énoncées dans les recommandations
de bioéthique. Nous chercherons a répertorier les principes mobilisés dans les recommandations
bioéthiques en matiére de DPN et de DPI. Nous ménerons une enquéte qualitative exploratoire au moyen
d’entretiens semi-directifs auprés d’individus qui savent qu’ils peuvent transmettre soit un géne
prédisposant a la maladie de von Hippel Lindau, soit un géne prédisposant aux cancers du sein et des
ovaires dits héréditaires, ou enfin un géne de prédisposition au rétinoblastome. Enfin, nous réaliserons
des entretiens avec les équipes médicales qui prennent en charge ces patients, pour mieux comprendre
leur propre perception de la gravité de ces maladies et la comparer avec celle des patients. Nous espérons
obtenir ainsi des données empiriques qui donnent une plus grande consistance au raisonnement et aux
normes mobilisées par des individus a risque de transmettre un géne de prédisposition a un cancer
lorsqu’ils envisagent de procréer. Ces normes spécifiquement familiales pourraient éclairer autrement le
probléeme de ce qui est acceptable en matiére de sélection d’embryons et de foetus, et contribuer a
renouveler les termes de ce débat.
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Résultats
Dekeuwer, Catherine, et Simone Bateman. 2013. « Much More than a Gene: Hereditary Breast and
Ovarian Cancer, Reproductive Choices and Family Life ». Medicine, Health Care and Philosophy 16 (2):

231-44.
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Droit, éthique et religion: quelles normes pour I'AMP
FEUILLET-LE MINTIER Brigitte - Institut de I'Ouest : Droit et Europe (IODE)

Université Rennes 1
Retour tableau

Résumé

Problématique : Quelles normes régissent I'assistance médicale a la procréation (AMP) ? Cette question
que nous proposons d’étudier est au coeur de la réflexion sur les enjeux de l'assistance médicale a la
procréation. En effet, TAMP permet a un couple infertile d’avoir un enfant et, de ce fait, touche a la vie
intime du couple. Cette pratique est liée a la procréation et a la filiation dans la mesure ou I'enfant issu de
cette aide médicale pourra avoir une parenté juridique en décalage avec la réalité de sa filiation biologique.
Il nous a donc semblé intéressant de voir quelles normes régissent cette AMP pratiquée dans de nombreux
pays? Si le Droit est aujourd’hui au coeur du dispositif, d’autres normes interférent. Le caractére intime de
cette pratique conduit a conférer un réle a I'éthique et a la religion. Le lien indéniable entre I'assistance
médicale a la procréation et la vie personnelle et familiale du couple démontre en quoi cette pratique
médicale est un champ d’observation privilégié pour étudier les normes qui dictent les comportements aux
couples (normes juridiques, éthiques et religieuses) et pour cerner l'importance de ces normes
complémentaires ou concurrentes ?

Obijectifs : L'étude proposée s’effectuera a deux niveaux. En premier lieu, elle aura pour objectif de
mesurer 'impact des normes religieuses et éthiques sur I'élaboration de la norme juridique. La procréation
médicalement assistée étant aujourd’hui admise dans de nombreux pays, ce projet envisage de mener
une réflexion théorique dans plusieurs états représentatifs des grandes religions (France, lItalie, Gréce,
Suede, Tunisie, Israél) et d’avoir une approche pragmatique de ce sujet sur la France. En effet, sila France
est un Etat laic et, a ce titre, ne laisse a priori que peu de place a la religion et si I'éthique n’est pas en
principe normative, un examen approfondi des travaux préparatoires des lois relatives a I'assistance
médicale a la procréation devrait nous démontrer la portée réelle de ces constats. Le travail consistera a
étudier la place donnée aux communautés religieuses ou aux instances productrices d’éthique dans
I'élaboration de la loi, mais aussi a essayer de détecter linfluence que peuvent avoir les opinions
religieuses ou I'éthique personnelle des parlementaires sur les choix législatifs...En second lieu, I'étude
portera sur l'influence des normes religieuses et éthiques sur la pratique individuelle. Lorsque le couple
recourt a 'assistance médicale a la procréation, qu’est ce qui dicte réellement son comportement ou les
choix qui lui sont proposés ? Certes, en vertu du principe de laicité retenu par le droit frangais, la norme
juridique prévaut sur toute autre norme. Pour autant, il n’en demeure pas moins que le droit est confronté
a ce corps de régles informelles (éthiques, religieuses) qui est amené a jouer un rdle en pratique. Une
étude de terrain sera réalisée en Tunisie et en France.

Méthodologie et résultats : Cette étude impose I'accomplissement de trois missions : les enquétes de
terrain, les prises de contact avec les spécialistes de ces questions dans les pays visés par le projet, la
préparation du colloque et sa publication

- A ce titre, deux types d’enquéte seront menés.

La premiere enquéte concerne I'étude des influences de la religion et I'éthique sur I'élaboration de la loi.
Elle impliqgue un dépouillement des travaux préparatoires des lois de bioéthique (29 juillet 1994 et 6 aolt
2004) sur les questions liées a I'assistance médicale a la procréation. Ce travail devrait permettre de voir
le réle officiel joué par les instances religieuses (ex: représentants des mouvements religieux....) et les
instances productrices de normes (ex : Comité National Consultatif d’Ethique). De plus, afin d’essayer de
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percevoir l'influence indirecte que ces normes peuvent jouer, I'étude consistera a dépouiller les travaux
préparatoires de ces lois pour repérer les parlementaires qui se sont particulierement investis sur des
sujets sensibles (accés a ces pratiques limité aux seuls couples et difficulté de ’lhomoparentalite, maternité
de substitution, diagnostic préimplantatoire, sort des embryons congelés, utilisation des cellules souches
embryonnaires....). En effet, compte tenu du domaine d’intervention de ces problématiques (famille,
couple, filiation) les opinions exprimées sur ces sujets tiennent souvent aux convictions individuelles. En
conséquence, une audition de ces personnes sur les raisons et les implications de leurs opinions sera
ensuite effectuée de telle maniére qu’elle permette une approche identique des parlementaires. Ce travail
ne sera réalisé qu’en France.

La seconde enquéte sera relative aux couples ayant recours a une aide médicale a la procréation. Elle
prendra la forme de questionnaires qui vont étre construits en collaboration avec le milieu médical, et plus
particulierement avec deux services d’aide médicale a la procréation : celui du Professeur Frydman (Paris)
et celui du Docteur Colleu (Clinique de la Sagesse a Rennes), avant d’étre adressés a I'ensemble des
Centres d’aide médicale a la procréation en France. Ce questionnaire sera ensuite adapté a la pratique
réalisée en Tunisie afin d’étre adressé a des centres de PMA dans ce pays. - Déroulement

L’élaboration des divers questionnaires, leur tirage, leur envoi, le recensement et I'exploitation de
'ensemble des résultats se réalisera du 1re janvier 2007 au 31 décembre 2008.

La premiére année sera consacrée, pour la premiére enquéte, au dépouillement des travaux préparatoires
des lois bioéthiques, et pour la seconde enquéte, a I'élaboration des questionnaires, a leur frappe, leur
envoi a tous les centres d’assistance médicale a la procréation, a I'établissement de contacts avec des
chercheurs étrangers spécialistes de ces questions. Une seconde année sera nécessaire a l'audition des
parlementaires, a la réception des questionnaires envoyés aux centres d’aide médicale a la procréation
et a I'exploitation de 'ensemble de ces données. Les travaux scientifiques issus de cette recherche menée
sur 24 mois donneront lieu, fin 2008, a I'organisation d’un colloque international traitant du sujet : Droit,
Ethique et Religion, le role de ces normes a travers I'assistance médicale a la procréation. L’objectif est
de rapprocher les propos théoriques, d’'une approche pragmatique de ces questions grace a l'important
travail de terrain réalisé. Les actes de cette manifestation consacrée a l'interaction entre, d’une part, la
religion, I'éthique, et d’autre part, le droit de la biomédecine et le droit de la famille, vu sous le prisme de
la procréation médicalement assistée, seront publiés.
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Quelle décision prendre face a ses embryons congelés? Enjeux psychologiques

et éthigues des couples détenteurs
FLIS TREVE Muriel - Service de Gynécologie Obstétrique - Hbépital Antoine Béclére -Clamart
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Résumé

Objectifs : Mise en lumiere des probléemes psychiques et éthiques des couples détenteurs d’embryons
congelés face a leurs choix : recherche, don, expérimentation ou conservation, autorisés par la loi de
bioéthique.

Résultats attendus : En fonction des réponses et des voeux des couples, déterminer de nouveaux critéres
éthigues prenant en compte les considérations psychologiques afin de tenter de mettre un terme a un trop
grand stockage d’embryons congelés. Ceci en aidant les couples a prendre une décision les concernant.

Méthodologie : Sur la base d’un questionnaire élaboré par I'équipe de recherche, les couples possédant
des embryons congelés depuis trois ans seront interviewés par une psychologue formée a la PMA, soit a
'hépital, soit a domicile soit exceptionnellement par téléphone. Nous comparerons les couples avec
enfants, et sans enfant. Nous souhaiterions atteindre au minimum une population de cent couples. Nous
interrogerons ces méme couples un an plus tard avec a I'appui une échelle de dépression, une échelle de
stress et une échelle de qualité de vie.
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Attitudes envers diagnostic prénatal et pré-implantatoire dans les familles
ayant une prédisposition génétique au cancer du sein et/ou de |'ovaire (genes

BRCA1/2)
JULIAN-REYNIER Claire - INSERM UMR 379 - Institut Paoli-Calmette -MARSEILLE
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Résumé

Les prédispositions génétiques au cancer constituent des indications potentielles de diagnostic prénatal
et de diagnostic pré-implantatoire pour lesquelles existe a I’heure actuelle au niveau international un débat
Iégislatif, économique, social et éthique. Objectif général : mesurer de maniére descriptive les attitudes et
les intentions théoriques envers le diagnostic prénatal et le diagnostic préimplantatoire de personnes
prédisposées génétiquement a un cancer du sein et/ou de I'ovaire et pouvant de par leur 4ge avoir un
projet familial personnel. Il consiste par ailleurs a estimer leurs critéeres de décision de recourir a de tels
diagnostics et le degré d’implication souhaité dans le contexte d’'un projet reproductif ainsi que leur
recherche d’information et leurs attentes envers la prise en charge médicale. Cette description sera
réalisée par l'intermédiaire de scénarios hypothétiques afin de ne pas suggérer la possibilité de ces
interventions dans un contexte national d’autorisation incertain. Méthodologie : A partir de la cohorte
nationale Francaise GENEPSO, mise en place par le Groupe Génétique et Cancer de la FNCLCC et
coordonnée par le Dr C Nogues, regroupant plus de 1200 personnes appartenant & des familles ayant
une prédisposition génétique au cancer du sein et/ou de I'ovaire (BRCA1/2), nous réaliserons une enquéte
transversale par courrier et par autoquestionnaires aupres des 411 femmes de moins de 40 ans et des 73
hommes de moins de 50 ans ayant une prédisposition génétique (mutation BRCA1/2). Un groupe de 171
femmes non mutées (<=40 ans) appartenant a ces familles sera aussi étudié et comparé au groupe des
femmes ayant une mutation. Les résultats de cette étude quantitative permettront d’estimer I'acceptabilité
et la demande théoriques de diagnostic prénatal et de diagnostic pré-implantatoire du point de vue des
couples a risque dans le contexte des prédispositions génétiques aux cancers pour lesquelles la question
de la curabilité de la pathologie, peut poser actuellement la question de la Iégitimité médicale des
indications.

Résultats

Julian-Reynier, Claire, Roxane Fabre, Isabelle Coupier, Dominique Stoppa-Lyonnet, Christine Lasset,
Olivier Caron, Emmanuelle Mouret-Fourme, et al. 2012. « BRCA1/2 carriers: their childbearing plans and
theoretical intentions about having preimplantation genetic diagnosis and prenatal diagnosis ». Genetics
in Medicine 14 (5): 527-34.
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Quel devenir pour les embryons congelés issus d'AMP? Etude des motivations

des couples.
MANDELBAUM Jacqueline - Service d'Histologie, biologie et cytogénétique - CECOS - Hopital Tenon
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Résumé

L’existence d’embryons congelés est peut-étre transitoire si les progrés de la fécondation in vitro
permettent d’éviter la constitution d’embryons en surnombre. Il n’en demeure pas moins qu’une situation
trés inédite au regard de I'histoire de la reproduction humaine est ainsi apparue, dont la complexité des
enjeux devient saisissante des lors que ces embryons congelés ne sont plus intégrés dans le projet
parental du couple qui en est a l'origine.

En fait, les embryons cryoconservés surnumeéraires d’AMP sont majoritairement utilisés par les couples
dont ils sont issus pour un transfert intra-conjugal. Lorsqu’il n’y a plus de projet parental, le couple peut
alors choisir le devenir de ces embryons dans le cadre législatif francais actuel qui comprend la
destruction, le don a la recherche ou 'accueil d’embryons. L’accueil d’embryons se développe depuis peu
en France et grossesses et naissances ont déja été rapportées.

Obijectif principal : décrire et analyser les motivations a I'origine du choix des couples et en particulier des
couples donneurs dans le cadre de cette nouvelle AMP qu’est I'accueil d’embryons. Objectifs secondaires
. évaluer les risques psychiques ultérieurs éventuels entrainés par ces choix pour les couples. Elargir
l'investigation aux aspects juridiques et anthropologiques soulevés par I'existence des embryons congelés
et leur devenir hors projet parental. Critéres d’inclusion dans I'étude : couples pris en charge en AMP,
n’ayant plus de projet parental et disposant encore d’embryons surnuméraires congelés.

Population étudiée : quatre cents personnes seront interrogées sur leur représentation de I'embryon.
Population principale : 180 couples infertiles pris en charge en AMP (360 personnes).

Population annexe : Deux représentants de chacune des différentes disciplines professionnelles dans
chacun des centres seront également interrogés (40 personnes). Source de recrutement : deux centres
d’AMP  hospitalo-universitaires (GHU-Est) et un centre privé de [I'Est parisien.
Résultats attendus : cette étude devrait permettre de définir pour les couples, a tous les stades de la
procédure d’AMP, les modes de présentation optimale du devenir des embryons congelés et de gérer au
mieux le don a la recherche et I'accueil d'embryon. A l'issue de ce travail, une brochure d’'information aux
couples sera éditée.

Résultats

Bruno, C., C. Dudkiewicz-Sibony, I. Berthaut, E. Weil, L. Brunet, C. Fortier, J. Pfeffer, et al. 2016. « Survey
of 243 ART Patients Having Made a Final Disposition Decision about Their Surplus Cryopreserved
Embryos: The Crucial Role of Symbolic Embryo Representation ». Human Reproduction
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« AMP, diagnostic pré gnostic genétique »

Etude des motivations des couples en fin de projet parental sur le devenir
de leurs embryons congelés

Bruno C', Sibony C1, Weil E', Berthaut I', Fortier C', Brunet L', Antoine JM2, Mathieu E2, de Larouziére V', Pfeffer J3, Ravel C' et Mandelbaum J*

1Service d’Histologie, Biologie de la Reproduction / CECOS, Hépital Tenon (APHP), 4 rue de la Chine, 75020 PARIS, APHP/Paris 6 UPMC.
2Service de Gynéco-Obstétrique et Médecine de la Reproduction, Hopital Tenon. 2 Clinique de la Dhuys, 93 170 Bagnolet
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Dépistage prénatal de la trisomie 21 : enjeux éthiques de la communication

entre les femmes enceintes et les professionnels

VASSY Carine - UMR 723 CRESP/IRIS Institut de Recherche Interdisciplinaire sur les enjeux Sociaux
INSERM - EHESS - Université Paris 13
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Résumé

Obijectifs : Le but de ce projet est d’analyser les échanges d’information sur le dépistage prénatal entre
les femmes enceintes et les professionnels de la santé pendant les consultations hospitalieres en France.
Les données recueillies devraient permettre de clarifier le débat éthique sur la difficulté pour les femmes
enceintes de donner un consentement éclairé aux examens de dépistage de la trisomie 21.

Résultats attendus : Ce projet devrait permettre d’identifier trois types de facteurs qui influencent la qualité
des informations échangées entre les femmes enceintes et professionnels de la santé : attitude des
femmes enceintes, attitude des praticiens, politique du service d’obstétrique. La recherche devrait pouvoir
déboucher sur des suggestions pour améliorer la communication entre femmes enceintes et
professionnels de la santé. Méthodologie : L'enquéte se déroulera dans trois sites, deux en région
parisienne et un en province. Les responsables des services d’obstétrique de I'hdpital de Poissy et de
I'hopital Saint-Antoine (Paris) ont déja donné leur accord de principe pour la réalisation de cette étude. La
méthodologie utilisée est qualitative. Il s’agit de la technique de Il'observation non participante,
fréquemment utilisée en sociologie (Péretz, 1998 ; Baud et Weber, 2003). L’objectif est de faire accepter
la présence de l'observateur aux personnes enquétées et de recueillir des données en introduisant le
moins de perturbation possible par rapport a la situation habituelle sans observateur. Dans un premier
temps, nous avons l'intention d’'observer une dizaine de consultations avec des professionnels de la santé
intéressés par notre démarche et des femmes enceintes acceptant notre présence. Cette étape permettra
d’avoir des données préliminaires et de voir si des documents écrits sont utilisés en complément des
informations orales. Dans un second temps, la recherche consiste a enregistrer des consultations avec
un magnétophone, sans aucune présence de chercheur. Ce dispositif est plus facilement acceptable par
les femmes enceintes et les professionnels car il est discret. || permet d’analyser ensuite plus
rigoureusement les informations échangées. Il permet d’éviter les éventuelles perturbations induites par
la présence d’un observateur. Nous avons l'intention d’enregistrer ainsi une vingtaine de consultations par
site. Ce dispositif a déja été utilisé par des sociologues britanniques qui étudient les informations
échangées sur le dépistage lors des consultations d’obstétrique (Marteau, 1992 ; Pilnick, 2004). L’analyse
des enregistrements permettra de mettre en évidence des variations d’un professionnel a l'autre, et d’'une
femme enceinte a l'autre, sur un méme site. Puis nous procéderons a une analyse comparative entre les
trois sites.
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Résultats

Champenois-Rousseau, Bénédicte, et Carine Vassy. 2012. « Les échographistes face au dépistage
prénatal de la trisomie 21. Le difficile arbitrage entre excellence professionnelle et éthique du
consentement ». Sciences sociales et santé Vol. 30 (4): 39-63.

Vassy, Carine, Sophia Rosman, et Bénédicte Rousseau. 2014. « From Policy Making to Service Use.
Down’s Syndrome Antenatal Screening in England, France and the Netherlands ». Social Science &
Medicine 106 (avril): 67-74.
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Enquéte d'éthique clinique sur des cas d'assistance médicale a procréation

(AMP) "dérangeants" au plan éthique
BERTHIAU Denis - GH Cochin - Saint Vincent de Paul
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Résumé

Le Centre d’éthique clinique (Cec) est une structure d’aide et d’'accompagnement a la disposition de ceux,
patients comme soignants, qui sont confrontés a une prise de décision médicale « éthiquement » difficile.
Dans ce contexte, il a été saisi a plusieurs reprises a propos de demandes d‘accés a I'assistance médicale
a la procréation (AMP) posant probléme au plan éthique aux équipes sollicitées. C’est pourquoi il s’associe
aujourd'hui a des équipes médicales d'une part et des associations de patients d’autre part,
particulierement concernées, afin de mener une étude plus approfondie sur le sujet. L'objectif est de bien
comprendre comment les couples demandeurs fondent au plan éthique leur demande d’accés a TAMP
qguand celle-ci apparait a premiéere vue « dérangeante » et quels sont les arguments qui sous-tendent les
décisions médicales prises par les équipes soignantes en réponse a ces demandes ? Il ne s’agit ni de
prendre part aux décisions, ni de porter un jugement au plan éthique sur les argumentations des uns ou
des autres, mais plutdt de mettre en lumiére la dimension éthique de ces argumentations. L’étude
consistera en une enquéte qualitative prospective, c'est-a-dire en une série d’entretiens menés par un
binbme médecin — non médecin selon la méthode d’éthique clinique auprés d’un échantillon de couples
demandeurs d’AMP (45 au moins au total) et auprés des équipes qui les recoivent, alors qu’ils sont dans
'un des trois cas suivants, choisis pour étre illustratifs de situations qui peuvent étre considérées a
premiere vue comme éthiguement « dérangeantes » :

1. L’'un des membres du couple est agé (homme agé de plus de 55 ans et/ou femme agée de plus de
45 ans)

2. L’un des membres du couple est atteint d’'une maladie grave et invalidante (suffisamment pour engager
sa qualité de vie ou son pronostic vital a plus ou moins court terme : cancer, SIDA, mucoviscidose, etc.)
ou il est porteur d’'une maladie génétique grave et transmissible

3. lly a une demande d’accés a une technique interdite en France, en 'occurrence la gestation pour autrui.

Parallélement une étude quantitative (non concernée par la demande de subvention) sera menée auprés
des 19 centres agréés pour pratiquer 'AMP en France afin de tenter de préciser la proportion que
représentent ces situations « dérangeantes » par rapport a 'ensemble des demandes faites d‘accés a
FAMP. Le résultat recherché est de produire une connaissance jamais élaborée sur les fondements
éthiques contenus dans une demande d‘AMP éthiquement « dérangeante ». En miroir, il s’agit de produire
cette méme connaissance a propos de 'argumentaire éthique propre que développe I'équipe sollicitée qui
va accéder ou non a la demande. Il est aussi de tenter des saisir des tendances qui seraient révélatrices
de valeurs en changement au plan éthique et mériteraient des investigations plus approfondies. Ce
premier matériau d’enquéte devrait ainsi pouvoir contribuer a alimenter utilement le débat public autour
de ces questions.
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Résultats

Fournier, Véronique, Denis Berthiau, Julie d’Haussy, et Philippe Bataille. 2012. « Access to Assisted
Reproductive Technologies in France: The Emergence of the Patients’ Voice ». Medicine, Health Care
and Philosophy 16 (1): 55-68.
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Quand la demande d’enfant dérange I’éthique: une étude d’éthique clinique.
Denis Berthiau("@), Véronique Fournier("), Philippe Bataille®, Julie d’Haussy("
(1) Centre d’éthique clinique, Hépital Cochin, Paris, France,
(2) Faculté de Droit, Université Paris Descartes
(3) CADIS, EHESS, Paris
WW I linigue.com
Objectifs Résultats: les soignants

1- Identifier les arguments des demandeurs et ceux des équipes
meédicales lorsque la demande d’AMP dérange I'équipe au plan
éthique

2 - Faire une lecture critique pluri-disciplinaire de ce qui s'exprime
alors sur le terrain a ce sujet (médecine, philosophie, droit,

sociologie)

Méthode

Enquéte qualitative prospective: mai 2007 - janvier 2009
Entretiens semi directifs en one-to-one avec les couples
demandeurs d'une part et les soignants d'autre part.
Population étudiée: demandes d’AMP posant probléme au plan
éthique soit du fait de I'age, soit du fait de la maladie, soit du fait de
la technique sollicitée (Gestation pour autrui) :

N = 48 couples et 4 femmes seules

23 pour age élevé: 15 hommes (age moyen : 66 ans), 8
femmes (age moyen : 46 ans)

15 pour maladie grave: mucoviscidose (6), cancer (6),
divers (3)

14 pour GPA: Rokitanski (5), impossibilité utérine ancienne
de porter un enfant (3); hystérectomie pour éclampsie (5);
homosexualité (1)

Méthode d’analyse : thém

ion séquentielle, “grounded theory”

Résultats: Les demandeurs:

Résultats trés cohérents entre les 3 groupes de I'étude.
Expriment une grande colére sur l'intrusion dans leur vie privée

de la sociéte via la médecine

Récl. 1t le respect de leur au reproductive.

Contestent les 3 arguments fondateurs de la loi:

L’intérét de I'’enfant: Se considérent ses meilleurs
garants

Le non droit a I'’enfant : disent que I'argument est
contraire a la finalité méme de 'AMP.

Le respect d’un certain ordre social: se sentent
réprésentatifs de ce qui fait “norme” aujourd’hui sur le
plan social. Pour eux, la famille “idéale” implicitement
souhaitée par la loi n'est plus la norme au plan social.
Promeuvent d’autres valeurs qui devraient servir selon eux a
repenser les limites de I'accés a I'AMPP: égalité d'accés pour

tous, non commercialisation de I'AMP, sécurité sanitaire.

Se distinguent en 2 groupes selon leur interprétation de la loi et de
leur réle en tant que soignants:

Groupe 1: la loi leur a confié le réle de garant de I'accueil d’'un enfant dans
une “bonne” famille. lls sont soucieux d’honorer la responsabilité qui leur a
été confiée, y compris aux dépens du demandeur.

Groupe 2: ils se considérent davantage au service des couples que de la
société: tant que la loi n’'interdit pas, ils vont jusqu'au bout de ce qu'ils
peuvent faire pour répondre a la demande.

Discussion

Le tryptique éthique ayant porté les options législatives en matiére
d’AMP (intérét de I'enfant, non droit a I'enfant, respect d’'un certain ordre
social et familial) reste-t-il légitime ?

Subjectivité : L'infini des jugements subjectifs et personnels sur ces
questions ne doit-il pas inviter a la tolérance plutét qu’a 'interdit?

Role de la médecine : Au coeur des tensions entre intérét individuel et
intérét collectif, quelle est sa mission premiére?

Autonomie reproductive : jusqu’ou I'Etat doit-il/peut-il restreindre
I'autonomie reproductive des citoyens ? Au nom de quels arguments
éthiques ?

Conclusions

Conclusions de la lecture critique et pluridisciplinaire:
Le désir d’enfant apparait élémentaire et vital. Ni interrogeable ni
contestable, il fait partie de la sphére privée.

Les citoyens devraient avoir le droit a toute I'aide et la solidarité possibles
de la société.

La priorité de la médecine: étre une médecine du sujet et non de la
société.

Appuyer les politiques publiques sur les valeurs-socles qui émergent
(refus de I'exploitation des vulnérables, pas de commercialisation, refus des
inégalités d’'acces, respect des régles de sécurité et de qualité sanitaires)

Intérét de ce type de recherche de terrain :
Mieux comprendre ce qu'ont a dire les demandeurs versus les équipes
soignantes sur ce sujet des limites en matiére d’AMP

Observer les valeurs-socles de |a société et leur évolution en regard des
cadres normatifs existants

Potentiellement utiles pour revisiter les lois existantes et/ou remettre en
cause leur intérét

Bibliographie:

Quand la demande d’enfant dérange I'éthique, Ed. Centre d’éthique
clinique, Juillet 2011

Access to assisted reproductive technologies in France:the emergence of

the patients’ voice, Véronique Fournier et al, Med Health Care and Philos,
(2013) 16:55-68
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Les choix des personnes et couples a risque face aux tests génétiques et a

I'intervention sur le vivant : le cas de la drépanocytose
LAINE Agnés - ALLT Etude et recherche

Retour tableau

Résumé

La prévalence élevée de la drépanocytose, la souffrance des malades et le colt de la prise en charge ont
motivé le développement d’'une offre de prévention par le dépistage néonatal de la drépanocytose par
lequel on dépiste les atteints et les hétérozygotes, le dépistage en population générale des adultes
hétérozygotes et sur le dépistage prénatal (DPN) suivi (ou non) d'IMG. Le diagnostic préimplantatoire
(DPI) est une alternative au DPN encore peu utilisée. Le constat est celui d’'une adhésion trés modérée
des personnes a l'offre de prévention. Aussi le projet propose une étude des implications des techniques
de dépistage et d’intervention sur le vivant pour les personnes a risque en France : la population concernée
est originaire pour 1/3 des Antilles et pour prés des 2/3 d’Afrique, ce qui motive une étude centrée sur
cette pathologie et sur ces populations dont le parcours pose la question de la prise en compte des
différences socioculturelles dans les dispositifs de prévention.

Ce programme comporte deux axes :

1) Une étude rétrospective des dépistages d’adultes hétérozygotes effectués au centre d’information et
de dépistage de la drépanocytose (CIDD), inauguré fin 2006. L’objectif est de mesurer les conséquences
personnelles, sociales et familiales de ces dépistages, ainsi que leur efficacité. Cette partie du programme
reposera sur des entretiens.

2) Une étude des implications du DPN, de l'interruption de grossesse voire du diagnostic préimplantatoire
pour les couples a risque, reposant d’'une part sur I'observation du conseil génétique et d’autre part sur
lanalyse d’entretiens réalisés auprés de couples postérieurement a une naissance ou a une IMG
consécutive a un conseil génétique. Nous étudierons notamment l'influence des représentations de la
conception, de I'hérédité et de la filiation inscrites au coeur des religions africaines dans l'attitude des
personnes concernées. Nous étudierons aussi les cheminements et les interactions sociales avec lesquels
les couples construisent leur décision.

Cette étude sera faite sur 3 sites relevant des deux centres de référence francais de la drépanocytose,
Henri-Mondor, Robert-Debré et le Centre Guy Mérault de la Guadeloupe.

Les disciplines mobilisées : I'histoire, I'anthropologie, I'éthique et la psychologie en relation avec les
disciplines médicales impliquées dans la prise en charge des couples a risque, devraient permettre de
proposer des éclairages sur les liens entre société et prévention des naissances pathologiques ainsi que,
le cas échéant, des aménagements aux fins d’optimiser la prévention dans le respect des conceptions
religieuses et éthiques des personnes.

Résultats

Lainé, A., J. Bardakdjian, F. Prunelle, F. E. Maroja, S. Quélet, R. Girot, et A. Niakaté. 2015. « L'impact du
dépistage du trait drépanocytaire en population. Une étude rétrospective au Centre d’information et de
dépistage de la drépanocytose (Paris) ». Revue d’Epidémiologie et de Santé Publique 63 (2): 77-84.
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Attitudes et représentations en matiere d’assistance médicale a la procréation

et de génétique de la reproduction en France
MOREAU Caroline - ADR PARIS XI
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Résumé

Contexte : L’émergence de la génétique de la reproduction, conduit a 'extension des champs d’application
de 'AMP, jusqu’alors essentiellement réservées aux couples infertiles, a de nouvelles indications dont il
reste a définir les contours. Ces évolutions, et la distance croissante entre les modalités dites « naturelles
» de la reproduction humaine et les processus rendus possibles par l'innovation scientifiques, générent
de nouvelles questions, éthiques, sociales et |égales. Le recueil de données scientifiques sur ces enjeux,
tant auprés des professionnels de sante que des usagers parait plus que jamais essentiel pour enrichir le
débat public.

Obijectifs : Dans le contexte de la révision de la loi sur la bioéthique en 2009, I'objectif de cette étude est
d’explorer les attitudes de la population concernant I'utilisation, les effets secondaires et la régulation de
I'accés aux techniques de procréation médicalement assistées en France ainsi qu’a la pratique de tests
diagnostics sur 'embryon ou le feetus. L’étude sera conduite par une équipe de recherche pluridisciplinaire
associant épidémiologistes, démographes et sociologues.

Méthodologie : L’étude est un volet spécifique d’'un dispositif de recherche plus large, le projet FECOND,
dont I'objectif général est d’explorer différents enjeux en santé sexuelle et reproductive du point de vue
des acteurs impliqués (les professionnels de santé, les femmes et les hommes). L’originalité de cette
démarche est d’intégrer pour la premiére fois, I'étude des représentations et attitudes de la population
générale en matiere d’AMP et génétique de la reproduction, a un cadre d’analyse pluri-thématique large.
Ceci permettra a la fois de confronter ces attitudes a d’autres normes en matiére de procréation (age a la
parentalité, nombre idéal d’enfant, attitudes vis-a-vis de I'lVG), et de les mettre en perspective avec les
expériences reproductives des individus (tel que le recours aux traitements de l'infertilité) ainsi qu’avec
leurs antécédents pathologiques graves ou chroniques.

Cette étude est un module spécifique de 'enquéte FECOND réalisé en population générale. Il s’agit d’'une
enquéte socio-épidémiologique quantitative auprés d’'un échantillon aléatoire représentatif de la
population générale vivant en France métropolitaine. Cette enquéte sera conduite par téléphone auprés
de 5000 femmes et 3000 hommes agés de 15 a 49 ans. Le volet spécifique dédié aux représentations et
attitudes en matieére d’AMP et génétique de la reproduction consiste en une série de 12 questions.

Retombées attendues : Cette étude a vocation a constituer une premiére enquéte nationale de référence
sur le sujet, de maniére a suivre ultérieurement I'évolution de ces représentations et pratiques dans le
temps. Les données contribueront a éclairer et alimenter le dialogue entre la population, les acteurs
politiques et les professionnels de santé autour des questions de santé publique liées a la reproduction
humaine.

Retour tableau
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Du test prénatal a I'expérience du handicap : les mécanismes de la traduction

en France, au Pays-Bas et au Brésil
VILLE Isabelle - INSERM ADR Paris 11, hépital Paul Brousse
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Résumé

Dans une perspective sociologique, le projet vise a étudier les mécanismes de la traduction a I'ceuvre
dans la pratique du diagnostic prénatal (DPN) qui, a partir du résultat d’'un test ou d’'une image
échographique aboutissent a I'anticipation de I'expérience d’'un handicap. Il s’agit, en quelque sorte, de
compléter les travaux existants en y introduisant une dimension importante et souvent négligée que sont
les significations du handicap. En effet, la question du handicap a fait I'objet, au cours des trente derniéres
années, de nombreux débats qui ont largement nourri les politiques nationales et internationales et ont
contribué a transformer I'expérience quotidienne de la vie avec des déficiences. Et puisque les pratiques
du DPN sont, pour une part, destinées a prévenir les handicaps, il apparait essentiel d’analyser les
différentes acceptations qui sont produites et qui circulent dans I'espace défini par ces pratiques.

La démarche suppose de rassembler des expertises dans le domaine du handicap et des pratiques du
suivi des grossesses ainsi que dans les méthodes d’investigation du travail médical « en actes »,
expertises réunies dans I'équipe de recherche. Les mécanismes de la traduction sont complexes et sont
médiés par différents acteurs (professionnels, parents...) et différents dispositifs (outils techniques, régles
d’organisation des services, cadres législatifs...). La comparaison des mémes pratiques en France, aux
Pays-Bas et au Brésil permet de faire varier les contextes législatifs et réglementaires, trés différents dans
ces trois pays.

La recherche s’appuiera sur une méthodologie qualitative (observations ethnographiques et entretiens
aupres des femmes et des professionnels). En suivant une série de 10 situations dans chaque pays,
depuis I'admission dans le centre de DPN pour anomalie non létale suspectée ou diagnostiquée, jusqu’a
l'issue de la grossesse, il s’agira d’étudier finement, a partir des assemblages entre acteurs et dispositifs,
les différentes significations du handicap qui sont produites, la fagon dont elles circulent et sont partagées
ou, au contraire, controversées. L’analyse des données s’appuiera sur 'approche de la Grounded Theory.

Cet intérét pour la production et la circulation des significations du handicap dans I'espace de travail
quotidien du suivi des grossesses, a travers I'analyse des associations entre professionnels, femmes et
couples, objets techniques et dispositifs de régulations locaux et nationaux, devrait permettre de dépasser
le dualisme entre une analyse pragmatique et locale des actions, centrée sur les pratiques
professionnelles, et une analyse éthique, davantage préoccupée par les questions morales universelles
et les grands choix de société.

Résultats

Mirlesse, Veronique, Frederique Perrotte, Frangois Kieffer, et Isabelle Ville. 2011. « Women’s Experience
of Termination of Pregnancy for Fetal Anomaly: Effects of Socio-Political Evolutions in France ». Prenatal
Diagnosis 31 (11): 1021-28.

Mirlesse, Véronique, et Isabelle Ville. 2013. « The uses of ultrasonography in relation to foetal
malformations in Rio de Janeiro, Brazil ». Social Science & Medicine 87 (juin): 168-75.
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Du test prénatal a experlence du handicap:

Appel d

Les mécanismes de la traduction en France, aux Pays-Bas et au Brésil

VL Miklesse - 1. Ville - S. Rosman

Cermes 3 . Villejuif

Objectif et Méthode:

Dans une perspective sociologique, ce projet vise une analyse
comparative des pratiques du diagnostic prénatal (DPN) en lien
avec la question du handicap dans 3 pays aux législations et
régulations différentes: France, Brésil et Pays-Bas.

Les domaines du handicap et de la périnatalité ont connu
d'importantes évolutions durant les trente derniéres années,
durant lesquelles le DPN est devenu une forme de « prévention »
des handicaps (Ville 2011). Le champ du handicap a évolué suite
a la mobilisation collective des personnes handicapées et au
développement des disability studies (Olivier 1990) mais ces
évolutions n‘ont que trés peu pénétré la périnatalité. Au-dela de

la mondialisation des innovations techniques, des ultrasons aux
progrés de la génétique, nous avons étudié la fagon dont, au
travers des appropriations locales, le résultat défavorable d’un
test est anticipé et « traduit » en termes de handicap futur pour
I'enfant a naitre.

- une description et analyse comparative des contextes
législatifs, réglementaires et culturels (France, Brésil et Pays-Bas)
avec, pour objectif, d'étudier I'articulation fine entre les acteurs,
les dispositifs, et la fagon dent les différentes significations du
handicap circulent et sont partagées ou controversées en
anténatal. Elle est complétée par |'observation ethnographique
de consultations de diagnostic prénatal, dans chacun des pays en
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Législation Interruption Velontsire
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Tableau 1

Leur priorité est la transmission des informations : jusqu'ol informer et de quelle maniére sans risquer d’inquiéter. La plupart
des cli ns frangais que nous avons observés semblent &tre parvenus a gérer ces impératifs en mettant en avant la valeur de
l'autonomie du patient, cernant au mieux la position du couple, pour les accompagner dans la voie choisie | poursuite ou
interruption de grossesse).

Aux Pays-Bas, I'étape diagnostique est souvent présentée par les praticiens comme un « bénéfice » voire, un « privilége » :
w Parce que vous étes devenue enceinte par FIV et ICSI, vous avez le droit de faire plus d'examens que quelgu’un d'autre ». Par
ailleurs, le terme de 24 semaines au-dela duguel I'interruption de grossesse n'est plus isée conduit parfois a délivrer une
information brutale et a prescrire des d'examens complémentaires dans |'urgence, lorsque le délais se rapproche.

Un autre volet de l'analyse des consultations tant en France gu'aux Pays Bas, a porté sur I'information spécifiguement délivrée
aux femmes dites « a risque » gue le foetus présente un risque de malformation, le plus souvent un syndrome de Down. Ces

vue d'une analyse qualitative. Lanalyse des d Ses qu
a été réalisée selon la Grounded Theory (Strauss et Corbin 1990).

- une analyse d'un corpus de questionnaires existant sur
I'expérience de I'interruption de grossesse face aux pathologies
feetales telle qu’elle est vécue en France par les femmes, a deux
époques différentes (1999-2005) dans une méme institution, en
lien avec les transformations législatives et I'évolution des
pratiques. (MirlesseV 2011). L'analyse porte sur les paramétres
décisionnels, les pratiques autour du deuil et la dépression post
natale.

- une analyse des usages de I'échographie obstétricale & Rio de
Janeiro au Brésil, dans un environnement ol l'interruption de

n'est pas légal ble en cas de pathologie
feetale non létale ( Mirlesse Vv 2013).

Cette étude fait également l'objet d’un financement ANR dans le
cadre du programme « Sclences et savoirs en société »
coordonné par Isabelle Ville (ANR-09-5SOC-026-01)

Résultats et Discussion

La description des contextes nationaux de l'organisation des
pratiques de DPN dans chacun des pays est présentée tableau 1.

Les observations des consultations en France ouvre

3 pistes de réflexion:
- La biomédicali de la médecine (Clarke 2002) est au cosur
des pratigues de DPN, avec les avancées le:hmques (blulug\e et

15 montrent une hypertrophie de Finformation technique sur le risque, et les techniques, au détriment des autres
aspects permettant de qualifier I'événement associé au risque, a savoir, la trisomie 21 et ses conséquences anticipées en
termes de fonctionnalités et de handicap.

La_comparaison_en France, de deux séries de femmes en 1999 (n=103) et en 2005 (n=120) ayant répondu au méme
qguestionnaire, aprés gu'elles aient eu recours a une interruption de grossesse pour pathologie feetale montre une évolution
significative dans le temps en faveur d'un partage de la décision dinterrompre entre équipes médicales et couples concernés.
Cependant, quand la grossesse est avancée, que le pronostic foetal est incertain ou a l'origine d’un retard mental, les femmes
sont plus nombreuses & juger que la décision d'interruption leur revient. Par ailleurs, entre les deux séries, un nombre
croissant de femmes souhaitent voir le corps de leur feetus et procéder  des funérailles. Enfin, le taux de dépression du post
partum aprés interruption pour pathelogie faetale est trés supérieur comparé aux situations d'accouchement d’enfant vivant.
Plus généralement, les résultats montrent une relation étroite et complexe entre le vécu des femmes et les évolutions
sociopolitiques. Cette évolution peut sembler paradoxale: les femmes qui, en 1999 sollicitaient une décision plus autonome, et
l'ont obtenue, grace aux évolutions légales et d' isation des soins, i 1t en 2005 le souhait d'une décision plus
partagée avec les praticiens. Ces résultats soulignent la difficulté particuliere de la décision en médecine feetale ol,
contrairement a de nombreuses affirmations : « savoir n’est pas pouvoir ». Uinformation ne suffit pas.

Enfin, les observations réalisées dans les centres d'échographie privés et au centre de référence des malformations fcetales de
I'Etat de Rio de Janeiro illustre des usages nouveaux et non univogues de I'‘échographie. Elles ont permis d'identifier trois
moments idéal-typiques du parcours des femmes pour une anomalie du feetus est diagnostiquée au
Brésil. Le premier, avant la découverte de I'anomalie foetale, concilie les impératifs de la biomédecine avec la culture locale qui
fait I'éloge de la maternité et utilise I'imagerie pour anticiper la naissance sociale de I'enfant. Ce registre d'action, se trouve
bouleversé brutalement lors de la découverte d’'une anomalie foetale. Le second moment idéal type se recentre sur la
biomédecine. L'examen de référence privilégie le regard technique et la mise a distance du feetus examiné. Mais alors que
I'évocation de I'avortement n'est pas possible, les praticiens de I'hdpital public tentent d'éduquer les femmes pour leur
permettre d'exercer leur autonomie en leur inculquant une compréhension de la situation selon les standards du
raisonnement médical. Cette démarche représente pour les praticiens comme un premier pas vers une meilleure justice
sociale. Circonscrite dans le temps, cette étape ouvre la porte au troisiéme moment idéal type, oi I'image échographique se
voit requalifiée devant la naissance annoncée de I'enfant qui, méme malformé, n'en est pas moins acteur du défi de sa propre
naissance. Lincertitude portée par l'outil échographique est soulignée comme une limite a la biomédicalisation du suivi de la
grossesse face a la préoccupation de I'individu a naitre et les enjeux du devenir mére.

Conclusions
Les aspects légaux de l'accés a l'interruption de grossesse dans le cadre des foetales iti
¥ dns i mais sont Inln de résumer I'app Dans le de la lialisation des

imagerie), les régulations des pratiques (par les
I'administration et les professionnelles) et leur slandardlsatmn
grace aux statistiques et technologies de I'information. La
législation sur Favortement est centrale et place les praticiens en
juge de la « particuliere gravité » et des limites de la
« curabilité ».

- La seconde piste de réflexion concerne les différents usages de
Féchographie foetale dans les CPDPN en France : pratique
holistique et intersubjective visant @ « ne pas passer a coté »
d’'une pathologie syndromique (association malformative
souvent associée & un retard mental) vs pratique standardisée et
e (signes d'appel) visant un calcul de risque.

codifi

F'approche b fait I'objet d'appropriation multiples et de dynamiques diversifiées
selon les cu'tures et les modalités d'accés au soin. La place des praticiens et la voix des femmes et des couples concernés

sont centraux et encore insuffisamment explorés dans cette étude de I’ entre ine foetale et it
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Résumé
Objectifs

Ce projet s’intéresse a une technique de procréation spécifique, I'insémination avec donneur de sperme
(IAD). Il se focalise sur un sujet d’'une importance capitale, le devenir du récit de conception proposé aux
enfants nés par don de sperme. Ce type de recherches, rarissimes a ce jour en France, pourrait contribuer
de maniére solide a mettre en évidence le vécu et les paradoxes de ces enjeux bioéthiques. Il compte
approfondir les acquis d’outils validés (questionnaire national, guides d’entretiens, analyse législative), de
partenariats établis (Fédération francaise des Cecos), de connaissance fine des populations sensibles
impliguées (donneurs, couples), pour investiguer de maniére ciblée de nouvelles pistes de recherche. Les
partenariats nationaux et européens envisagés donneront une nécessaire dimension internationale a
I'étude.

Méthodologies

Nous opterons pour la construction d’'un échantillon de couples demandeurs de don basé sur trois
variables : (i) le genre du membre du couple, (ii) le fait d’étre dans une démarche initiale de demande de
don ou de la renouveler, (iii) 'dge de I'enfant (temporalité de la premiére démarche). Le questionnaire,
I'entretien individuel et I'entretien collectif (focus group) sont les trois techniques préconisées dans un
esprit de triangulation méthodologique.

Résultats

1. une connaissance plus approfondie des systemes de représentations et pratiques mis en jeu dans les
positions adoptées vis-a-vis de I'lAD par une population directement impliquée et peu étudiée en France.

2. une compréhension des écarts observés dans la littérature scientifique internationale entre les
possibilités offertes par les cadres |égislatifs, les intentions parentales et le devenir effectif du récit de
conception proposé.

3. une toute premiére étude des préconisations des Etats généraux de bioéthique en matiére de dons de
gametes.
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Résultats
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https://doi.org/10.1007/s12610-010-0066-3.
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20-25.
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Résumé

Contexte : A la veille de la révision de la loi de bioéthique francaise, le recours a 'AMP et ses
contournements sont plus que jamais publics et suscitent de nombreux débats et controverses. La France
n’autorise pas certaines pratiques et réserve '’AMP aux couples hétérosexuels. Par ailleurs, le recours a
certaines pratiques reste trés limité par les contraintes d’accés. Dans ce contexte légal et médical, des
hommes, des femmes et des couples frangais partent a I'étranger pour recourir & une AMP. Des pays tels
que la Belgique, I'Espagne ou la Gréce, ont une législation plus libérale en termes d’accés a 'AMP et
proposent des services certes colteux mais plus rapides. L’espace européen offre donc un autre recours
médical pour les individus et couples frangais infertiles et/ou exclus de la prise en charge en France.

Obijectifs : Ce projet s’inscrit dans le cadre des recherches sur le recours au systéme de soins dans le
domaine de 'AMP. En se plagant dans un contexte européen, ce projet vise & comprendre les motivations
et le parcours des Francais qui partent a I'étranger pour recourir a une AMP. Cette analyse, qui s’inscrit
dans le cadre des discussions actuelles autour des lois de bioéthique, mettra en regard les réflexions
académiques menées dans le cadre des possibles évolutions des lois de bioéthique et les attentes des
Francais a cet égard.

Méthodologies : Cette recherche s’appuie sur une équipe pluridisciplinaire qui mettra en ceuvre des
méthodes d’étude relevant de I'épidémiologie, de la sociologie et de la psychosociologie. Une approche a
trois niveaux sera développée : (1) une analyse au niveau institutionnel, (2) une approche au niveau social,
(3) une approche au niveau individuel. L’étude sera menée de maniére transversale dans quatre centres
médicaux en France, Belgique, Espagne et Gréce. L’approche individuelle portera sur 'ensemble des
Frangais recourant a 'TAMP dans ces centres qu’il s’agisse de couples (de méme sexe ou non) ou
d’individus, femmes ou hommes, célibataires. Elle s’appuiera sur une approche quantitative (400 auto-
guestionnaires) et une approche qualitative (60 entretiens semi-directifs).

Résultats attendus : A 'heure du débat sur les lois de bioéthique francaises, le recours a 'AMP des
Frangais a I'étranger reste trés peu étudié. A partir d’'une triple approche (institutionnelle / sociologique /
individuelle), cette étude permettra d’appréhender le recours a '’AMP et sa prise en charge dans quatre
pays européens. Elle permettra de mettre en regard les motivations individuelles, ainsi que la réflexion
politique et sociale autour de 'AMP. Cette recherche permettra de mieux comprendre les enjeux sociaux
et politiques du recours a ’AMP et d’éclairer le débat politique actuel
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273.
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(septembre): 134-49.
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en France: reflet de la norme sociale procréative? » Santé, Société et Solidarité 9 (2): 109-114.
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Patients: Experiences in Greece, Spain and Belgium ». Human Reproduction 28 (11): 3103-10.
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AMP sans frontiére. e
CESF Inserm De Paris a Bruxelles, Barcelone et Thessalonigue S EARIS ined t@j

Virginie Rozée Gomez (virginie.rezee@ined.fr) & Elise de La Rochebrochard (roche Sined fr)

ontexte

La diversits des encadrements politiques | | Une étude préliminairs, mense auprés de chercheurs, pratllens, responsables et membres dassoda®ons, 3 pemils de
ot des pratiques medicales en maténe | [sslecionné 3 pays eurcpens, appany comme des destinalons privilégiees par les Frangals (Belglgue, Espagne,
dAMP, dans ke e monde, y comprs en | [Gréce), et dans chacun d'entre eux 1 ou 2 centres medicaux qul ont acoephs de particlper & l'enguéte. Un 447 pays 3 par
Europe, entralng b= recours | |13 sulte &2 ajoute dans létude [I:Ianen'pam;. Par Mntermédiaine de oS5 cenires, des questionnalres ont &2 mis 3
transnationaux de I'AMP, y comons par | |disposiion des patlents Trangals &1 des 8 ena semi-directife ont 218 réallsés.

ke Frangals. Mals =l c2s recours font
Fobjet de nomoreux oebats et controverses, [Tanleau 1. Hombre de répondants par e recusll des donnges, qull 6'26t adapte aux condhions et diMculies de temaln,

e Ehudes rendent comote de 53 realite, | [ 2ok madiaal a e1e exhaustil en Grace; aleatolne en Belgigue et au Danemark; retnospectt et

== L'objectif de Fatude etalt didentifier = n&u* mla}..:é'l&?aapa :;:- Ont #té alnsl recuslllle 140 guestionnalres et

et de comprandre sls =sont les 5 — -

Fr. I i & ol nit-11 Coarira g i #3) ag caracierkstiques et Talecioles des réoondants questonnalres et entretiens
angals  qul  partent, VOIS, | | ot et = m om

comment 8'organisentdis 6t surbout | | et e s B = o somtsemblables, tout comeme calies dee nom-repandants en Espagne.

quelies sont les ralsons qui justiflemt | | Sotm e & o Tos  Ldlude 3 ée financée par FAgence de Blomedecing rinstitut de

salon sux un tel recours. e L I ™ recharche en sanié publique (IRESF).

Caracieristiques soclodémographiques et trajectoires des répondants

Tablesu 2 Caraobirictigues of trajectoines dec nipondantc Les répondants aux guestiannalre et entretien sont principalemeant © des couples homme-
famme, des Temmes de molns de 43 ans (ors du &7 rendez-vous dans |2 cantre medcal
gtranger), sans enfant La majorhe de lechandlion apoanient & |3 classs moyenne-

|
b

Coxgpbe b farre W TR MW gyparleure de la sockélé frangalse (taskeau 2) mals Méchamilon contlent sgalement des
s e i o3 B & ouwners, employes et professions Intermediaires. En exciuant ks femmes recourant & 13
eyl T % in de 4 ana. Les femmas svalent dors 35 ane (g8 median), Sgb (oo tee G
e i m e 4 fertl2 mals conérent aves les evolutons de 13 5odéR fangalse. 20% des rEpondants ont
i e— i B s 4 s COMMEncd des démarches pour adopier et la majorits a réallsd une ou plusleurs AMP
P ] Tk, S s 4 40 45 en France avant de parlir @ 'éranger (tableau 2). La molte des répondants réunissalent
Sz wnlard = o= M g oriitres soclodemographiques powr beneficler dune prise en charge kgale et
Lorss du proget Fandfant da & sre sy o & 3 = e remoolrses Far I'assurance maladle en France I:F'LH.F:L Parmil caux ne reunlssant pas 026
Pt o (o s AP ae e oS = B e ynon-PLRF), 25% (quesSonnaires) ef 475 (eniretiens) ot Densicde d'une AMP en
Pomatule ca pros an chaege g o e e Fonos B o [ ]

France avant e partr 3 '8ranger.

Principales ralaons du recours ftransnational
Tablesu & Technlguss regulces A N'étrangsr Les principales technigques solliciiées & 'étranger sont ke don d'ovocyles et b2 don de sperme [tableau 3). La

a3 Br—  desination est délerminée par la alfustion matrimoniale et I'orlentation sexusdle, la technigue aolliciiés et

N S T I'Age des femimes (+- 43 ans). Les PLRF vont davaniage en Gréce ef en Espagne et requigrent surtout un don

[ — R W oE f'owocytes. Pour ung meme fechnigue, ke chalk ou pays &t du centre peut &re agalement 2 & 13 classe soclale:
:':'b:!— o= &= pour un don dovocytes, les femmes ayant une profession molns favorsée wont davantage en Gréce quien
Aemul 1 1 1 Espagne. En considérant uniguement les répondants questionnalres PPLR, 18 ralson (3 plus fequemment cocnges
Fcordation i it (] B4 £ 4 pour Justiler le recours 3 Métranger est © les démarches sont frop longues en France st conaldérses comme
e, e S s plus raphdes & 'stranger (3 noter que 20% des PLRF ont coche qulls travensalent les frontléres pouwr des ralsons
vyl w0 1w we  kgales) Dans kes cerines medcaux eEngers, kes rRpondants ont cédand avolr keur premier ransien dembryons

T, Prarrrd I IV, figml bem Digroatics prabmpianteiorsa  (TOIS MOIS BN MOYENNE Spes keur premiier rendez-vwous

Cholx du pays, du centre et organization du recowrs

Concernant les sources dinformation les plus fréguemment cochges © une association (T7% o6 répondants recrutés en Grece) ; des pratidens frangals (par 79%
fes répondants recruies en Espagne) ; Intemet {par 64% des répondanis). Le cholx du cenire médical == falt diféremment sskon e cenie de recruiement prosd mis
geographique pour les répondants recrutés en Belgigue ; le colt pour les répondants recnuids en Gréce | I3 recommandation du praficlen pour les repondants recrutés
en Espagne; la quallte des =oins et |a reputation du cenfre pour 69% de Fensemible des repondants. Selon les entreliens, daulres crires sont egalement declsis : kes
origines culturelles. =t gaographiguas des rEpordants, |e phenatype majoriaire du pays, etc. B5% étalent medicalement sulvis en France ; 84% des fememes avalent, au
moment de Metude, un traltement hormonal, 2% dentre alles obtenalent ce waltement en phammade en France, qu'elies solent PPLR ou non PPLAL D'aprés les
entretiens, kes répondants Eorganisent en prenant des congés, parfols des congés 5ans solde, parfols des armés maladle. Pour payer, Ia plupan a falt des sconomies
[69%); d'autres ont déclard dans le cadre de 'entretien avolr falt un emprunt & I3 bangue, 3 un proche ou avolr vendu ses bkens (commences, malsons). 58% des
répondants ont dédarg ne pas avalr rencontré de diMicultés; quand Bs en ont Néanmoins rencontréss, elles sont llées au centre de recrutement : prix en Espagne &t
rattente en Belgique. 38% oe Mensemble de I'échantllon ont falt une demande de rembpurssment suorés de Massurance maladie frangalse (57% des PPLR).

Discussion & conclusion

L'&tude n'est pas représentative de l'snsemble des Frangals qul partent & Métranger pour benedicier d'une AMP. Elle men donne pas moins de premiens Sments et
pistes de reflexlons pour de futues rechemches. L'etude monire que s recours transnationaus de MAMP sont des recours divers et complexes y compris pour une
populiation provenant dun meéme conbexie sociocultursl, politique et gouvememental. Par alllsurs, Ces Fecours ne sont pas le privisge des classes alsess, Ne concement
PaE unlguement oe6 TBMMEs « 3gees », Nl 25 couples de meme sexe. [ls dépendent des reseaux soclaux moolisés (assoclations, meédedns, Intemet). Les ralsons
lagales du recours & 'AMP & Pébranger ne sont pas suflesanies pour expliquer ce phénoméne pulsgue |3 moltle des répondants réurissalent kes condiions
sociodémographiques requises en France, sollicitalent une technigue legale en France &1 avalent eu recours @ une AMP en France avant de partir & Fefranger. Uine
Importante ralson o panlr st ks longueur des deémarches en France (plusieurs années) pour abbenlr un don dovocytes. L'étude soullgne également le mangue
d'Information concemant FAMP en France pulsque certains répondants conskdéralent ne pas pouvolr bénéfider d'une AMP en France du fal oe Fage de I femme
(alors guelles avalent molns de 43 ans) ou de ks technique requise {3iors gul s'agissalt du don d'ovooyte). Enfin, kes rEeultats de cette ebute IMEMmogent plus Iangement
sur 4 axes : (1) Minformation & difuser et vuligarser concemant en particuller ke don dovocytes ; (2) ks solutions 3 apporter Jux femmes qul ont un lang parcours dAMP
puls qui dolvent pardr & 'étranger pour concrétiser leur projet ; (3) les solulions en amont, telles que Fadoption ou 13 Wiification ovocytalre ; (4] I'émengence des
rouvelles conmfiguraticns familllales parentales qul viennent redefinir kes modéles soclaux dominants de |a tamille et de a parentalits.
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Résumé
Objectifs

Ce projet s’inscrit dans une perspective de recherche clinique sur le vécu psychique (motivations,
angoisses et fantasmes) des hommes et des femmes des couples concernés a titre de donneurs ou de
receveurs dans l'insémination avec donneur de sperme (IAD). Il propose d’approfondir la connaissance
des processus psychologiques sous un angle qui a été trés peu abordé dans les recherches jusqu’a
présent :

1) Les représentations et liens croisés entre les quatre personnages impliqués, en particulier en ce qui
concerne la conception pour chacun de la parentalité (paternité, maternité) et du don

2) Le réle fondamental et jusqu’a présent plutét méconnu de la femme (compagne ou épouse) dans les
deux catégories de couple, et donc du rapport Homme/Femme.

Résultats attendus

- Une connaissance plus approfondie des processus psychiques complexes qui président aux positions
et au lien imaginaire des quatre figures impliquées dans I'lAD

- Une meilleure compréhension des motivations et des freins en jeu dans I'acte de don, ce qui permettrait
notamment d’améliorer le recrutement des donneurs.

- Une meilleure prise en compte des enjeux de la parentalité et du couple, qui permettrait d’élaborer des
dispositifs spécifiques d’accompagnement. Ces dispositifs existent peu actuellement et pourraient étre
proposés aussi bien en préalable que dans I'aprés-coup aux donneurs et aux receveurs (facilitation de la
démarche, acces a la parentalité et rapport aux enfants)

Méthodologie
L’abord et la compréhension des phénoménes psychiques complexes en jeu dans I'lAD nécessitent le
recours a une méthode de recherche qualitative. Nous prévoyons donc de mener un entretien individuel

semi-directif avec chacun des partenaires des couples donneurs vs couples receveurs selon le flux annuel
observé au CECOS de Lyon, soit 10 a 15 donneurs.

Les couples demandeurs étant dix fois plus nombreux, nous constituerons un échantillon de taille
équivalente et suffisamment diversifiée pour les receveurs.
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Insemination avec sperme de donneur (IAD), approche psycho-clinique

Les liens croises entre quatre protagonistes (couple donneur, couple receveur)

Jean-Pierre Durif-Varembont, Patricia Mercader, Monique Dalud-Vincent, Jean-Frangois Gugrin
Zohra Perret, André de Souza, Nathalie Dumet

1. Introduction
Depuis es années 1970, I France 2 organisé
['IAD selon tors princpes; une solidané de
coupke & couple, o grafulé, T anomymat. Mais
[e débat est éguliérement réouver, en
pariculie sur "anonymat, Notre ambition est
de comprendre de fagon clinique les pocessus
psveologiques qui sous-tendent les opinions
e présence
* L Hen ambivalent enire
les quatre persomnages;
A L plece pen éudicedes
de formmes dans ke
PrOCesiLs
§. L dynamique
asymetrique dans chacun
des couples.

2. Méthodologie
* M coupls receveurs, § couples donmeurs
* 58 entretiens semi-cirects
* Trois niveaus ¢ analyse
* Lexicoméirique (logiiel Aleste)
 Thématigue (énoncés)
* Clinique (énonciation)
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3, Résultats

U vl psychigue nécessaire pour que chacun construise s place.
Pour les quatre protegonistes, l faut construire wne dentifcation mimuale differenciant

Jes places e chacun, au priv ' blane provisoire de représentations. Pour es doneurs
comme pour e receveurs, Romimes e femmes, i outse détacher e peemilé

maginaire pour foure &« |autee homme » sa uste place.

Pour les receveurs, supposer des motavations atrnstes et renverlantes au couple donner
contribue & s désexualsaton du don el permet de 'aceepter

Représentations croisdes

* Les fenmmes de donnewrs ontassez e de représentaions des couples recevens,
¢ Les ommes donneurs s denffent 3 homme recevenr, mais a i,

* Ties fenmmes des couples receveurs maginent asse factlement s motivations des
couples donneurs, moins facilement lears personnes.

L hommes des couples receveurs sont dans un bl de pensée

provisoite sir e dommer.

Die o e pas e

Pars, Tema Nova.
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Role des femmes dans ['[4D

+ Lies fenmmes de donneurs, n accord ésigné sous garantie  anonymat,

o Lies femmes receveuses, un angoissant chemin pour accepter a pémible
meédicalseton de leur corps efsoutenir leur conjoin dans
cansiruction de s pafemit.

+ Les couples domneursse confient a quelgues amis proches
+ Les couples receveurs recherchent e soutien de leor famille
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4, Conclusions

Une parenté déa plrielle, mie
constrction symbolique

Melgré es engoisses et s [antasmes
(e suscie fasiuation, Jes recevenrs
saven! el assument que enfent e
net as d'un sperme, mais d'un dési,
le eur et celur du couple donneur (ce
dont leur discours sur  gratuté
{¢morgne). Tous distinguent
clairement o parent ef « gémtenr ,
mais pour s donmeurs, €l géniteur
¢l ecevears sonf alachés moins d
Fanomymat qua sa fonction de
protecton de leur couple ¢ du ien de
filition

[l sont owvers i ‘ﬂi
possibilité de conserver 1
polr e enfunts des
domnées non
eniiantes sur ke
domnenr s souhitent
dire faverite sur eur
recours  TAD, mais
sontenbartassés pour
choisir e mament et a
fagon de dire.
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Résumé

Les techniques de procréations médicalement assistées (AMP) qui ont été développées ces derniéres
années permettent a des couples infertiles, voire stériles, de procréer avec ou sans leurs gameétes. Ces
couples deviennent parents en maintenant la filiation reconnue Iégalement comme étant charnelle, sans
pouvoir cependant se représenter les effets subjectifs qui en découlent. Face a la multitude des discours
suscités par ces techniques, il est opportun de s’intéresser au mode de réponse formulée par les parents,
et en particulier a I'investissement paternel de I'enfant issu d’une telle intervention sur la réalité de la
procréation par ces méthodes.

Dans ce contexte, I'étude clinique proposée dans cette recherche se base sur une analyse du discours
des couples parentaux rencontrés lors d’un entretien semi-structuré en présence de leur enfant 4gé de 6
a9 ans, puis lors d’entretiens individuels avec chacun des membres de la famille (pére, mére, enfant(s)).
La population étudiée de couples présentant une infertilité d’origine masculine, comptera deux groupes :
- un groupe de 30 couples ayant eu des enfants par AMP intraconjugale et un autre groupe formé de 30
couples ayant eu des enfants par AMP avec don de sperme.

Nous faisons I'hypothése que ces techniques d’assistance a la procréation marquent l'identité parentale
et nous pensons notamment retrouver dans notre échantillon des différences entre les couples ayant eu
recours a une AMP avec ou sans don de sperme. Les résultats attendus de cette recherche vont permettre
d’'une part de repérer les indicateurs cliniques pouvant étre pertinents pour les équipes de médecine de la
reproduction dans la prise en charge proposée aux couples, et d’autre part d’analyser le mode du
fonctionnement paternel, la filiation, et ses conséquences sur le destin de I'enfant.
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Résumé
1- Contexte

Il peut étre utile pour le conseil génétique et de 'AMP par fécondation in vitro, de disposer d’'une mesure
de la consanguinité afin de mieux évaluer des risques pathologiques et c’est une question récemment
abordée par le groupe de travail « accueil de 'embryon » au sein de 'Agence de la Biomédecine.

Les mariages entre apparentés conduisent a la consanguinité de leurs descendants caractérisée par
I'homozygotie par descendance (HBD : homozygote by descent) de nombreux segments du génome et a
l'identité par descendance (IBD : identity by descent) du génotype pour de nombreux génes.

Les tailles des zones HBD et la proportion du génome sous cet état augmentent avec la relation de parenté
des conjoints, et la consanguinité augmente la fréquence des maladies récessives du fait de
'augmentation de la probabilité IBD aux locus des génes impliqués dans ces maladies. L’estimation de la
consanguinité « proche » résultant d’'unions volontaires entre apparentés et de la consanguinité éloignée
relevant de I'isolement populationnel et d’'unions involontaires entre apparentés reléve autant d’une finalité
scientifique fondamentale (anthropologie, génétique des populations) que d’une finalité médicale et
appliquée (santé publique, conseil génétique, AMP, évaluation des risques de pathologies récessives,
cartographie des génes impliqués dans cellesci).

Les méthodes classiques d’évaluation de la consanguinité par 'analyse généalogique ou I'estimation des
écarts a la panmixie pour des fréquences génotypiques de polymorphismes sont aujourd’hui relayées par
des méthodes génomiques applicables a des centaines de milliers de polymorphismes de type SNP
(single nucléotide polymorphism) dont les plus proches sont en déséquilibre de liaison et peuvent définir
des blocs spécifiques d’un isolat. 2- Objectifs

Le premier objectif est d’étudier la distribution HBD dans les génomes individuels de la population libanaise
et de comparer les résultats obtenus en fonction de I'appartenance communautaire qui a une réalité
politique, historique et humaine dans ce pays, les communautés Maronite, Grecqueorthodoxe, Sunnite et
Chiite, éventuellement une cinquiéme, Druze.

Le second objectif, méthodologique vis-a-vis de I'approche classique de la mesure généalogique de la
consanguinité proche, est de valider cette méthode d’estimation de la consanguinité globale via la
distribution et la taille des zones génomiques HBD afin d’en faire un outil de génétique des populations
applicable aux études de populations et en médecine (conseil génétique ou AMP). 3- Résultats attendus
La réalisation des deux objectifs définis au paragraphe précédent.

4-Méthodologie
Le matériel est stocké dans la DNAthéque de l'unité de génétique médicale (UGM) de l'université Saint

Joseph (USJ) de Beyrouth, partenaire de ce projet (échantillons d’ADN recueillis avec consentement pour
la recherche).

L’analyse génomique a déja commenceé sur puces « Affymetrix cytogenetics 2.7 M arrays » et nécessite
un complément de financement justifiant la demande de subvention a 'agence de la biomédecine.

Elle associe des partenaires spécialistes du domaine sur le plan théorique ou pratique.
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Résultats

Jalkh, Nadine, Mourad Sahbatou, Eliane Chouery, André Megarbane, Anne-Louise Leutenegger, et Jean-
Louis Serre. 2015. « Genome-wide inbreeding estimation within Lebanese communities using SNP
arrays ». European Journal of Human Genetics 23 (10): 1364-69.
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Mesure de la consanguinité

dans les communautés de la population libanaise
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Etude DACCI : Devenir des enfants apres diagnostic prénatal d’agénésie isolée

du corps calleux
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Résumé
Population concernée

L’agénésie du corps calleux représente la malformation cérébrale la plus fréquente. Cette anomalie peut
étre associée a un retard mental et a des anomalies du développement. L'incidence et la sévérité de ces
troubles est actuellement inconnue.

Cette malformation est accessible au diagnostic prénatal par échographie. Dans environ la moitié des cas
cette anomalie est apparemment isolée en prénatal. Dans cette situation, 'absence de données
prospectives sur la santé de I'enfant a venir rend impossible un conseil prénatal loyal et éclairé aux
couples. Ainsi, les pratigues médicales des Centres Pluri-Disciplinaires de Diagnostic Prénatal (CPDP)
devant ce diagnostic prénatal (taux d’interruption médicale de la grossesse, IMG) sont trés disparates
avec des taux d’'IMG variant de 20 a 80% en fonction des centres.

Objectifs et critéres d’évaluation principaux

L’objectif principal est d’étudier le devenir d’enfants nés vivants aprés diagnostic prénatal d’agénésie
calleuse isolée avec une évaluation neuro-psychologique a l'age de 3 ans. Les points principaux de I'étude
concerneront la fréquence de survenue et le type d’anomalies diagnostiquées aprés la naissance et une
comparaison du devenir neuro-développemental de ces enfants a 'dge de 3 ans avec une population
d’enfants témoins.

Objectifs et criteres d’évaluation secondaires

Un recueil complet des issues de grossesse suivant le diagnostic prénatal d’agénésie calleuse sera
organisé afin (1) d’évaluer les données concernant les circonstances de diagnostic prénatal de cette
anomalie ainsi que sa prise en charge en cours de grossesse, (2) d’évaluer la pertinence de I'imagerie
prénatale par IRM sur le caractére isolé ou non de l'agénésie grace a un protocole de relecture
standardisée des examens pré- et postnataux (3) d’étudier les motifs de réalisation d’'une IMG dans cette
circonstance. Ces nouvelles connaissances devraient permettre de d’homogénéiser l'information délivrée
aux parents avant une décision éventuelle d’'IMG, de redéfinir les modalités de prise en charge prénatale
de cette anomalie. Elles permettront également un travail de réflexion des professionnels impliqués dans
le diagnostic prénatal de cette anomalie.

Critéres d’inclusion

Les criteres d’inclusion sont représentés par un diagnostic prénatal confirmé par un examen
échographique de référence : d’'une agénésie compléte du corps calleux ou d’'une agénésie partielle avec
absence d’une partie du corps calleux, la partie restante étant d’aspect normal ou d’'un corps calleux
d’aspect anormal (fin, épais ou irrégulier). Le diagnostic d’agénésie calleuse isolée en prénatal sera défini
par : échographie de référence et IRM cérébrale ne mettant pas en évidence d’autres anomalies,
caryotype foetal normal et absence d’antécédent familial de retard mental ou d’épilepsie.

Méthode

Le devenir de 60 enfants avec agénésie calleuse isolée diagnostiquée en prénatal sera comparé a un
groupe de 120 enfants témoin avec une évaluation neuro-pédiatrique a 'dge de 3 ans évaluant les
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capacités intellectuelles et les fonctions motrices (Echelle WPPSI-III), la coordination interhémisphérique
(Echelle Vineland) et le comportement (test d’Achenbach).

Résultats attendus

L’absence de donnée contrélée sur le devenir postnatal des cas avec agénésie calleuse isolée en prénatal
conduit a une information aux parents et un taux d'IMG trés variable d’'un centre a l'autre et pouvant
atteindre jusqu’a 80% des cas.

Nous proposons d’améliorer les connaissances médicales sur cette malformation afin de délivrer une
information homogéne et de permettre un conseil prénatal loyal et éclairé aux couples. Le suivi d’un effectif
suffisant d’enfants avec agénésie calleuse isolée permettra d’évaluer I'incidence réelle et la sévérité d’un
retard mental, et d’anomalies du développement. Un meilleur repérage des enfants a risque permettrait
par ailleurs une prise en charge précoce afin d’assurer un meilleur apprentissage de ces enfants.

Centres patrticipants
20 Centre pluridisciplinaires de Diagnostic Prénatal (lle de France : 9, Région : 11)
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MOTIVATIONS ET ASPECTS PSYCHOLOGIQUES DU DON DE GAMETES : étude

prospective multicentrique nationale
BUJAN Louis - CHU Toulouse
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Résumé

Au cours de la révision de la loi de bioéthique, les principes de recrutements des donneurs de gametes
ont été modifiés par les nouveaux textes. En effet, la loi de juillet 2011, malgreé le fait qu’elle préserve
I'anonymat du don et la gratuité, apporte une innovation. Le donneur ou la donneuse de gamétes ne sont
plus dans I'obligation d’avoir procréé. De plus, cette loi prévoit la possibilité pour les donneurs(ses) n’ayant
pas procréé de conserver des ovocytes ou des spermatozoides a leurs bénéfices. Ce changement va
probablement étre a I'origine d’'une nouvelle population de donneurs et donneuses. Ces différents points
suscitent de nombreux questionnements, dans les équipes médicales notamment sur la motivation, les
caractéristiques psychologiques et sociodémographiques des donneurs et donneuses.

En France, peu d’études ont abordé les questions des motivations des donneurs(ses) de gamétes et leur
profil psychologique. Au niveau international plusieurs études se sont intéressées avant tout aux aspects
psychosociaux et aux possibles motivations mais dans des contextes différents du contexte francais.

Notre étude vient dans ce contexte particulier de changement du texte de loi.

L’objectif du projet est d’étudier les caractéristiques de personnalité et les motivations des donneurs et
donneuses dans les différentes modalités de recrutement et ainsi de répondre aux questionnements liés
a l'approche du don, ses représentations ainsi que les motivations et le profil des donneurs et donneuses.

La méthodologie utilisée est mixte avec une approche quantitative et qualitative : pour la premiére, une
approche psychosociale sur un large effectif (400 donneurs et 400 donneuses) avec deux groupes :
donneurs de gameétes sans enfants, et donneurs qui ont déja procrée. Deux questionnaires seront utilisés
lors de cette enquéte : sur la motivation et les traits de personnalité des donneurs (ses).

La seconde approche est qualitative par une étude de cas clinique. C’est une approche psychodynamique,
qui prend en considération le donneur et la donneuse, avec toute leur subjectivité, leur histoire personnelle
et familiale et leurs représentations. 60 sujets, 30 donneurs versus 30 donneuses, seront recu pour des
entretiens cliniques.

La recherche sera réalisée grace a la collaboration entre les équipes de la Fédération des CECOS et les
laboratoires de recherche, en médecine de la reproduction, en psychopathologie ainsi que le laboratoire
de développement et processus de socialisation. Elle sera ouverte a toutes les autres équipes qui
travaillent dans le champ du don de gamétes en dehors des CECOS.

Les résultats attendus permettront de mieux comprendre les motivations des donneurs et de montrer les
liens de ces derniers avec le statut du donneur (se) (ayant procréé ou pas) et les relations avec cette
possibilité d’autoconservation. Une meilleure connaissance de ces différents points sera fortement utile
tant dans les campagnes d’information que dans la pratique clinique.
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Information de la parentele en génétique : enjeux et mise en ceuvre de cas de

maladie génétique a caractere familial
DE MONTGOLFIER Sandrine - IRIS
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Résumé

La loi de bioéthique de 2004 révisée en 2011 prévoit lors de tout examen des caractéristiques génétiques
d’'une personne, une information et une procédure de transmission de cette information a la parentéle du
patient, si une anomalie génétique grave, pour laquelle il existe des mesures de prévention ou de soins,
était diagnostiquée. L'objectif de ce projet est d’étudier la mise en oeuvre de cette information de la
parentéle aux regards des évolutions de la loi de 2011 et des attentes des différents acteurs concernant
les maladies génétiques familiales. L’information a la parentéle d'un résultat d’'un test génétique est une
question ancienne qui a souvent conduit a des débats autour de I'importance de cette transmission dans
les cas ou des vies humaines pourraient étre sauvées, mais aussi de la légitimité d’'une telle transmission
dans les autres cas, du conflit qui 'oppose au respect du secret médical, de la responsabilité pouvant
reposer sur les personnes impliquées dans cette procédures d’information. Cette recherche consistera a
étudier les conditions de réalisation de la transmission d’'une information génétique obtenue pour un
patient, sujet index, aux membres de la famille : information donnée par le généticien, support
documentaire, vocabulaire employé et justification, modalité de la transmission par les patients, par les
professionnels, implication possibles des associations de patients .... Nous nous proposons d’analyser
cette question éthique sous les trois angles disciplinaires suivant :

- L’analyse juridique : qui permettra d’explorer 1/la question de la responsabilité mettant en perspective
les choix juridiques réalisés en France avec les positions prises a I'étranger et en particulier en Amérique
du Nord ; 2/les conditions d’applicabilité de la loi actuelle, Ces travaux seront menés dans le contexte
actuel d’adoption du décret d’application de la loi de bioéthique sur les tests génétiques.

- L'étude de la posture déclarative de I'ensemble des acteurs de l'information de la parentéle
(professionnels, institutionnels et associatifs) afin de mieux cerner la position des généticiens sur cette
question éthique. Nous souhaitons a l'aide d’'une étude empirique par questionnaire leur donner la parole
et leur permettre d’exprimer leurs questions, de témoigner de leur pratique antérieure ou non a la loi et de
les inviter a expliciter leur perception des enjeux éthiques de cette pratique.

- Le vécu des acteurs sur le terrain par une analyse de type ethnographique explorant la perception des
patients, de leur famille et des professionnels du service, et les questions éthiques associées en fonction
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des pathologies et de leur incidence familiale : 'enquéte aura lieu dans deux services de génétiques autour
de trois maladies génétiques différentes.

- Unité des maladies génétiques du globule rouge (UMGGR)- médecine interne. Hbpital Henri Mondor
(Créteil). Service dirigé par les Pr Frédéric Galactéros. Nous avons défini avec I'équipe de travailler sur
les maladies génétiques suivantes : 'hémochromatose et la drépanocytose.

- Département de Biologie des tumeurs - Service Génétique. Institut Curie. Chef de département. Pr
Dominique Stoppa Lyonnet. Nous avons défini avec I'équipe de travailler sur les cancers du sein et de
'ovaire d’origine génétique : mutation BRCA1 et BRCA2

La finalité de ce projet serait en fonction des résultats de construire et d’élaborer avec des généticiens
cliniciens les modalités de l'information de la parentéle : critéres, support, ressources ...

Résultats

D’ Audiffret Van Haecke, Diane, et Sandrine de Montgolfier. 2016. « Genetic Test Results and Disclosure
to Family Members: Qualitative Interviews of Healthcare Professionals’ Perceptions of Ethical and
Professional Issues in France ». Journal of Genetic Counseling 25 (3): 483-94.

Haecke, Diane d’Audiffret Van, et Sandrine de Montgolfier. 2018. « Genetic Diseases and Information to
Relatives: Practical and Ethical Issues for Professionals after Introduction of a Legal Framework in
France ». European Journal of Human Genetics 26 (6): 786-95.
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Les professionnels interrogés s’ac
I’obligation d’inf

riteres d’éligibilité majeurs :
accés au conseil génétique
d’accompagnement (84%),
surveillance précoce /prévention
(76%), et incidence vitale (72%)

*  64% estiment que le champ des
maladies concernées en est
modifié

* 55% estiment que la population
concernée en est modifiée

Mais des conceptions variables du conseil génétique : accompagnement des
questions prénatales et préconceptionnelles OU/ET accompagnement et information
Comment favoriser I'IP ? des personnes confrontées a une maladie génétique dans toutes ses dimensions.
¢ Llinformation par le patient est
préconisée par les professionnels.
* Llinformation par le prescripteur est
estimée |égitime.
* Mais besoin de supports (documents,
site, formation), de ressources
humaines et de prise en compte de la
temporalité de I'IP (temps d’écoute,

, . selon les spec”
compréhension) P

place pour’
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Assistance médicale a la procréation et risque de cardiopathies congénitales :

études en population
KHOSHNOOD Babak - INSERM
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Résumé

Objectifs: 1) Evaluer le rbéle des grossesses multiples dans l'association entre AMP et risque de
cardiopathies congénitales spécifiques; 2) Etudier I'impact de la conception par AMP sur le diagnostic
prénatal et le recours a l'interruption médicale de grossesse chez les foetus porteurs de cardiopathies
congénitales ; 3) Etudier I'impact de la conception par AMP sur le devenir périnatal et néonatal précoce
chez les feetus porteurs de cardiopathies congénitales

Méthodes : Deux sources de données seront utilisées : 1) le Registre des Malformations Congénitales de
Paris et 2) I'étude EPICARD (Etude sur le devenir des enfants porteurs de cardiopathies congénitales).
Pour le premier objectif, une méthodologie cas-témoins et des modeles contrefactuels seront utilisés pour
distinguer l'effet direct de 'AMP sur le risque de cardiopathie et I'effet indirect de TAMP médié par la
multiplicité. Pour les deuxiéme et troisiéme objectifs, une méthodologie de « cohorte » (exposés a 'lAMP
vs. non-exposés a 'AMP) sera utilisée. Les analyses porteront sur 'ensemble des cas de cardiopathies
ainsi que des catégories (cas sans anomalies chromosomiques, sous-catégories homogénes de
cardiopathies définies selon une classification anatomo-clinique récemment établie par notre équipe
(Houyel et al, 2011). Les analyses statistiques feront appel a des modeles de régression binomiale pour
évaluer I'effet de 'AMP sur le diagnostic prénatal, le recours a I'lMG et le devenir périnatal et néonatal
précoce (prématurité, retard de croissance, mort in utero, mortalité néonatale). La variable prédictive
principale, ’AMP, sera étudiée en quatre catégories : aucune, inducteurs seuls, FIV, et ICSI. Les variables
considérées comme facteurs de confusion potentiels ou d’interaction incluent les caractéristiques
maternelles (age, origine géographique, profession, parité), 'age paternel et 'année d’enregistrement des
cas.

Résultats attendus : Ces études peuvent permettre d’apporter des informations nouvelles concernant
d’une part le risque de cardiopathies congénitales spécifiques chez les enfants congus par AMP et d’autre
part la prise en charge prénatale (diagnostic, interruption de grossesse) et le devenir périnatal et néonatal
précoce des foetus congus par AMP et porteurs de cardiopathies.

Résultats

Tararbit, K., N. Lelong, J.-M. Jouannic, F. Goffinet, et B. Khoshnood. 2015. « Is the Probability of Prenatal
Diagnosis or Termination of Pregnancy Different for Fetuses with Congenital Anomalies Conceived
Following Assisted Reproductive Techniques? A Population-based Evaluation of Fetuses with Congenital
Heart Defects ». BJOG: An International Journal of Obstetrics & Gynaecology 122 (7): 924-31.

Tararbit, Karim, Nathalie Lelong, Frangois Goffinet, et Babak Khoshnood. 2018. « Assessing the Risk of
Preterm Birth for Newborns with Congenital Heart Defects Conceived Following Infertility Treatments: A
Population-Based Study ». Open Heart 5 (2): e000836.

Tararbit, Karim, Nathalie Lelong, Lucile Houyel, Damien Bonnet, Francois Goffinet, et Babak Khoshnood.
2014. « Assessing the Role of Multiple Pregnancies in the Association between Tetralogy of Fallot and
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Assisted Reproductive Techniques: A Path-Analysis Approach ». Orphanet Journal of Rare Diseases 9
(2): 1.

Tararbit, Karim, Nathalie Lelong, Anne-Claire Thieulin, Lucile Houyel, Damien Bonnet, Francois Goffinet,
Babak Khoshnood, et on Behalf of the EPICARD Study Group. 2013. « The Risk for Four Specific

Congenital Heart Defects Associated with Assisted Reproductive Techniques: A Population-Based
Evaluation ». Human Reproduction 28 (2): 367-74.
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Assistance Médicale a la Procréation et en particulier I'injection
intracytoplasmique de sperme sont spécifiquement associée avec un risque plus
levee de Tétralogie de Fallot: une étude en population

K. Tararbit*, N. Lelong*, AC Thieulin*, L. Houyelt, D. Bonnet#, F. Goffinet* %, B. Khoshnood*

* INSERM UMR 1153, Epidémiologie Périnatale, Obstétricale et Pédiatrique(EPOPé), Centre de Recherche Epidémiologie et Statistique Sorbonne Paris Cité (CRESS), DHU Risks in Pregnancy,
université Paris Descartes, Maternité, Port-Royal Paris, France; T Service de chirurgie des cardiopathies congénitales, Hépital Marie Lannelongue, Le Plessis Robinson; # Centre de référence
M3C-Necker, Université Paris Descartes,Paris; § Maternité Port Royal, Hépital Cochin Saint-Vincent-de-Paul, Assistance Publique Hépitaux de Paris, Université Paris-Descartes, Paris.

Objectifs
L'Assistance médicale a la procréation (AMP) est connue
pour étre associée a une élévation modeste du risque global
de malformations congénitales. Il existe relativement peu
d’informations spécifiques sur le risque de cardiopathies
congénitales majeures (CCM)
Les données disponibles suggére un risque global de CCM
en relation avec 'AMP comparable 2 celui rencontré pour
toutes les anomalies congénitales (OR~1.4-1.5).
Cependant, les associations entre les différentes techniques
d’AMP et les CCM n'ont pas été examinées. L'évaluation de
ces associations spécifiques est importante puisque des
tératogenes connus sont généralement associés avec le
risque d’avoir une ou plusieurs malformations spécifiques.
Objectifs: Estimer les risques pour les quatre CCM
spécifiques majeures: la Tétralogie de Fallot (TOF); la
coarctation de 'aorte (CoA), la transposition des grandes
artéres (TGA) et le syndrome d’hypoplasie du cceur gauche
(HLHS).

Méthodologie

Etude en population menée a partir des données du registre
de Paris sur les malformations congénitales et une étude de
cohorte sur 1583 cas de CCM et 4104 témoins malformés
avec aucune association connue avec une technique d’AMP.
Les techniques d’AMP incluaient les inducteurs d’ovulation
seuls, la fécondation in vitro et I'injection intracytoplasmique
de sperme (ICSI).

Les risques pour chacune des quatre malformations
spécifiques a 'AMP a été estimé en utilisant des modeles de
régression logistique, apres avoir pris en compte I'année de
naissance, l'age de la meére, la catégorie professionnelle,
I'origine géographique et I'age du pére. Nous avons utilisé
des imputations multiples pour les données manquantes sur
I'dge du pére.

Résultats (1)

L'dge maternel moyen était de 30,6 ans et 23,0% des méres
avaient plus de 35 ans. L'age moyen du pére était de 34 ans
et 40,2% des péres avaient plus de 35 ans. La catégorie
professionnelle « sans occupation » était la plus fréquente
pour les méres (27,2%) et la plupart des meres étaient
d‘origine frangaise (57,0%).

Les naissances multiples représentaient 4% de la population
étudiée. Une interruption de grossesse est survenue pour
9,1% de la population étudiée et variait de 10,9% pour les
cas de coarctation de l'aorte a 68,7% pour les cas de
syndrome d’hypoplasie du coeur gauche.

LES JOURNEES

DE I’AGENCE
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Résultats (ll)

L'exposition aux techniques de 'AMP était significativement plus élevée pour les
cas de TOF que pour les témoins (6.6 vs. 3.5%, P=0.002).
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LAMP (toutes techniques confondues) était associée a un risque 2,4 fois plus
élevé d’une TOF apres ajustement sur les caractéristiques maternelles , I'dge du
pére et 'année de naissance (I"Odd Ratio (OR) ajusté = 2,4, 95% CI 1,5 - 3,7) avec
un plus grand risque associé a I'lCSI (OR ajusté = 3.0, 95%Cl 1.0-8.9).
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Conclusions Nous avons mis en évidence que les cas de TOF avaient plus de
chances d’avoir été congus a l'aide d’'une AMP en comparaison aux témoins. LAMP
(toutes techniques confondues) était spécifiquement associée avec un risqueplus
élevé d’une TOF de 2,4 fois aprés ajustement. Lordre de grandeur des associations
variait selon les différentes techniques d’AMP et une association plus forte était
observée pour I'ICSI avec un risque trois fois plus élevé de TOF. En revanche, nous
n‘avons pas ohservé d’associations statistiquement significative entre 'AMP et la
CoA, la TGA ou du HLSH et la plupart des OR étaient proches de zéro.

Notre étude ne peut pas discriminer jusqu’a quel point les associations observées
entre le risque de TOF et 'AMP sont dues a des causes a effets de TAMP et/ou aux
problémes sous-jacents a l'infertilité des couples qui ont congus au moyen de
'AMP. Néanmoins, la base développementale de I'association spécifique entre le
risque de TOF et 'AMP, particulierement I'ICSI, et I'implication potentielle des
cellules de la créte neurale dans cette association, doit étre explorée.
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Le couple parental et conjugal a I'épreuve de l'insémination artificielle avec

donneur (IAD) : coparentage et incidences sur le développement de |'enfant
BEAUQUIER-MACCOTTA Bérengére - Service de pédopsychiatrie, APHP Necker enfants malades

Retour tableau



I agence dela
biomédecine
Résumé

Introduction : Le coparentage, défini comme le soutien que s’apportent mutuellement la mére et le pére
dans leurs réles de parents, est au cceur de la transition a la parentalité. C’est un facteur qui peut expliquer
les difficultés rencontrées par les couples ayant congu par IAD.

Hypothése principale : La qualité du coparentage pourrait étre altérée chez les couples ayant congu un
enfant par insémination avec les spermatozoides d’un tiers donneur par rapport aux couples dont I'enfant
n’est pas issu d’'un don de gaméte.

Objectifs :

Objectif principal: Comparer la qualité du coparentage chez les couples, du huitieme mois de grossesse
aux 18 mois de leur premier enfant congu :

- par IAD

- par IAC (Insémination Intra-Utérine avec sperme du conjoint)

- naturellement

Obijectifs secondaires:

1. Déterminer les facteurs pouvant influencer la qualité du coparentage :
- Alliance ou rivalité conjugale et parentale.

- Investissement paternel et « paternalisation » du pére par la mére.

- Place du donneur dans le discours et les représentations.

- Dimension du secret autour de la conception.

- Facteurs psychologiques et histoire de la stérilité

- Caractéristiques sociodémographiques

- Perception du tempérament de I'enfant

2. Evaluer 'impact du coparentage sur le développement psycho-affectif de I'enfant.

Méthodologie : Etude comparative longitudinale prospective monocentrique sur 2 ans.
3 groupes de 55 sujets par groupe dont la 1ére grossesse en cours est obtenue:

- par IAD (avec sperme de donneur)

- par IAC (témoin insémination intra-utérine avec sperme du conjoint)

- Témoin conception naturelle (grossesse obtenue spontanément)

Analyse quantitative sur la base des seuls auto-questionnaires : 45 couples par groupe

Analyse qualitative et quantitative sur la base des auto-questionnaires et des rencontres avec I'équipe :
entretiens et passage d’'un Jeu triadique de Lausanne (LTP) pour 10 couples par groupe

Critéres d’évaluation
- Critére d’évaluation principal
Qualité du coparentage : Echelles Mac Hale et Abidin d’alliance parentale

- Critéres d’évaluations secondaires
1. Facteurs influencant le coparentage :

a) Alliance ou rivalité conjugale et parentale - Investissement paternel et processus de «
paternalisation » du pere par la mére :

Analyse qualitative : Entretiens et LTP: Family Alliance Assessment Scale FAAS
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Analyse quantitative : -Relations intra-conjugales : Dyadic Adjustment Scale DAS
Ajustement parental : Parenting Stress Index PSI

b) Place faite au donneur dans le discours et les représentations.
Dimension du secret autour de la conception.
Analyse qualitative : Entretiens

c) Facteurs psychologiques et histoire de la stérilité :
Analyse qualitative : Entretiens
Analyse quantitative : Anxiété : State Trait Anxiety Inventory STAI
Dépressivité : Edinburgh Postnatal Dépression Scale EPDS
- Modalités de prise en charge si insémination
- Caractéristiques socio-démographiques
- Sexe de I'enfant

2. Impact du coparentage sur le développement de I'enfant :
Analyse qualitative : Entretiens et LTP (FAAS)

Echelle de développement Brunet-Lézine

Analyse quantitative :

-Perception du tempérament de I'enfant par les parents: I'Early et Revised Infant Temperament EITQ et
R-ITQ

Développement moteur et social EDMS

Résultats attendus : Le coparentage influence le développement psychoaffectif de I'enfant. Si une
altération du coparentage ainsi que les facteurs a l'origine de cette altération étaient identifiés, cela
permettrait d’ajuster la prise en charge psychologique des couples effectuant une demande d’lAD.

Un accompagnement psychologique de I'enfant pourrait également étre proposé.

Résultats

Ségade, Ophélie, Bernard Golse, et Bérengeére Beauquier-Maccotta. 2017. « Le couple face au recours a
une insémination artificielle avec donneur: entre protection du couple et intérét de I'enfant, comment en
parler? » Spirale, no 4: 41-48.
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Infertilité féminine liée a I'age et autoconservation sociétale des ovocytes :

étude sociologique
MARTIAL Agnés - CNRS Marseille
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Résumé

Objectifs : Construire une analyse sociologique : 1) du phénoméne social qu’'est 'augmentation des
demandes de prise en charge en AMP pour infertilité féminine liée a I'age, du fait d’'une diminution
physiologique de la réserve ovarienne ; 2) du débat concernant la possibilité ou non pour les jeunes
femmes d’autoconserver leurs ovocytes afin de pouvoir reculer 'age de leur maternité. Notre objectif est
d’étudier les représentations sociales de ces deux problématiques, ainsi que les interrogations, attentes,
préoccupations du corps médical et des femmes.

Résultats attendus :

1) Rendre compte des problémes concrets que pose l'infertilité féminine liée a 'dge dans la pratique des
médecins. Etudier leurs arguments « pour et contre » concernant I'autoconservation sociétale des
ovocytes et mesurer ainsi les enjeux d’une telle possibilité.

2) Réaliser une typologie approfondie des parcours biographiques des femmes de plus de 40 ans en
parcours de FIV ; rendre compte de leurs représentations de I'age et du temps ; expliciter comment elles
se représentent une maternité obtenue par FIV a la frontiére du biologiquement possible et socialement
permis. L’étude de leurs arguments concernant I'autoconservation sociétale des ovocytes permettra la
encore de mesurer les enjeux d'une telle possibilité, mais cette fois-ci du point de vue des patientes.

3) Evaluer de fagcon quantitative les connaissances de jeunes étudiantes en Sciences Sociales dans le
domaine de la fertilité féminine et étudier la décision qu’elles penseraient prendre si elles avaient la
possibilité d’autoconserver leurs ovocytes pour les utiliser ultérieurement.

Méthodologie :

- 1lére partie du projet :

Des interrogatoires semi-dirigés seront menés aupres des médecins de la reproduction et auprés de
patientes infertiles en parcours de FIV agées de plus de 40 ans.

Les entretiens auprés des médecins comporteront un volet sur les prises en charge de FIV des femmes
des plus de 40 ans. lls seront interrogés sur les profils de ces patientes et sur les réponses que la
médecine peut leur apporter. Le second volet portera sur 'autoconservation sociétale des ovocytes.

Les entretiens auprés des patientes comporteront quatre parties : 1) leur histoire personnelle et conjugale,
2) leur parcours d’infertilité, 3) le vécu de leur age, 4) des questions d’opinions sur 'autoconservation
sociétale des ovocytes.

- 2eme partie du projet :

Une enquéte par autoquestionnaire sera réalisée auprés d’étudiantes en sociologie. Le questionnaire sera
compose de trois parties : 1) des questions destinées a recueillir des informations sur la population étudiée
; 2) des questions visant a tester les connaissances concernant la fertilité féminine et la réserve ovarienne
; 3) des questions visant a connaitre les décisions qu’elles penseraient prendre si elles avaient la possibilité
d’autoconserver leurs ovocytes pour les utiliser ultérieurement.
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Résultats
1 Gynecol Obstet Fertil. 2016 possible
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La routinisation de la génétique en médecine préventive: Analyse de la

diffusion des tests pour les thrombophilies non rares
BOURGAIN Catherine - INSERM U988, Villejuif
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Résumé

Le terme de thrombophilies non-rares (TNR) désigne I'ensemble des anomalies génétiques de
'hémostase identifiées depuis 1965 comme prédisposant & une maladie thromboembolique veineuse
(MTEV) récidivante. Deux mutations en particulier (facteurs V et Il), relativement fréquentes, contribuent
a augmenter le risque de survenue ou de récidive de MTEV, mais de fagon non déterministe. Depuis 2010,
les tests génétiques pour les TNR constituent pourtant les examens de génétique moléculaire postnatale
les plus courants en France (31% de tous les examens réalisés en 2014). Cette montée en puissance
s’inscrit dans un mouvement plus général qui voit plusieurs tests génétiques de susceptibilité occuper les
premiéres places des examens de génétique postnatale. Depuis 2012, 'agence de biomédecine s’étonne
de fagon récurrente de cette situation et appelle a « une réflexion globale sur I'intérét de tels examens ».

Ce projet vise a analyser les conditions de la diffusion des tests de susceptibilité génétique aux maladies
fréquentes dans la routine clinique, pour décrypter les enjeux qu’ils posent a la santé publique. Pour ce
faire, il s’intéresse au cas des tests génétiques pour les TNR.

Cette enquéte s'organisera autour de deux axes complémentaires : I'histoire de la validation scientifique
et clinique des tests génétiques pour les TNR en France et de leur inscription a la homenclature (axe 1)
et I'étude de l'intégration rapide de ces tests dans la pratique médicale de routine (axe 2).

Le premier axe reposera sur une étude de la littérature scientifique et des rapports et avis émis, complétée
par des entretiens avec des protagonistes. Nous analyserons les débats au sein des spécialités médicales
et scientifiques ainsi que les conditions des prises de décisions institutionnelles. L'objectif sera d'en cerner
les ressorts disciplinaires, organisationnels, économiques et politiques.

Le second axe reposera sur la conduite d'une enquéte ethnographique effectuée en grande partie au sein
du service de médecine vasculaire du CHU de Nantes. Cette enquéte visera a comprendre ce qui procéde
des cultures médicales disciplinaires mobilisées, de I'expérience des patients et personnes concernées,
et de la spécificité génétique des tests. Elle reposera sur des entretiens avec les personnels soignants et
les personnes testées (patients ou apparentés sains), complétés par un travail d’observation
ethnographique des consultations médicales.

Les deux démarches méthodologiques retenues et les compétences complémentaires des chercheurs
impliqués, constituent une approche inédite pour aborder un tel sujet. De cette perspective
interdisciplinaire pourra découler une précision dans l'analyse des dimensions spécifiques aux tests de
susceptibilité des TNR ainsi que des hypothéses étayées sur les éléments généralisables a tous les tests
de susceptibilité génétique.
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Résultats

Bourgain, Catherine. 2019. « De la génétique clinique a la médecine génomique. Enjeux d’une
«démocratisation » de l'accés aux technologies génomiques en contexte de soin ». Cahiers Droit,
Sciences & Technologies, n° 8 (mars): 15-29.

Turrini, Mauro, et Catherine Bourgain. 2020. « Genomic susceptibility in practice: The regulatory trajectory
of non-rare thrombophilia (NRT) genetic tests in the clinical management of venous thrombo-embolism
(VTE) ». Social Science & Medicine, mars, 112903.

Turrini, M., et C. Bourgain. 2021. « Appraising Screening, Making Risk in/Visible. The Medical Debate over
Non-Rare Thrombophilia (NRT) Testing before Prescribing the Pill ». Sociology of Health and Iliness 43
(7): 1627-42. https://doi.org/10.1111/1467-9566.13348.

Retour tableau



I agence dela
l biomédecine
Année: 2016

Identification et caractérisation des mutations géniques chez des patients

présentant une azoospermie par arrét de maturation
VIALARD Francois - Unité gamete implantation UFR santé simone Veil, Montigny le Bretonneux
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Résumé

La stérilité est un probleme de santé mondial qui reste idiopathique dans un grand nombre de cas. De
meilleurs niveaux de connaissances fondamentales sont nécessaires pour améliorer les soins cliniques.

Objectifs :

Notre objectif est de réaliser une analyse de 'exome chez des patients azoospermes ayant un phénotype
testiculaire caractéristique, celui de I'arrét de la maturation de la spermatogénése avec blocage au stade
spermatocyte ou spermatide. De tels blocages sont supposés comme ayant une forte composante
génétique. L’objectif a terme est d’'améliorer notre connaissance des bases génétiques du mécanisme de
la gamétogénese et d’identifier une thérapie qui permettrait de contourner I'arrét de maturation.

Résultats attendus :

Notre stratégie consiste a cribler une famille consanguine et une cohorte de patients classés en fonction
de leurs caractéristiques cliniques, biologiques et histologiques comme ayant un arrét de maturation. Le
choix d’'une famille consanguine avec 3 fréres ayant le méme phénotype testiculaire renforce de fagon
importante nos chances d’identifier une mutation sur un géne de la spermatogénése. L’'analyse en
parallele d’autres patients permettra d’obtenir de facon rapide, soit la confirmation de I'existence de
mutation récurrente sur le méme géne, soit I'identification d’autres anomalies touchant d’autres génes.

Méthodologie :

Pour la mise en place de ce projet, différentes stratégie seront utilisées. L’analyse de 'exome chez les
patients afin d’identifier des variants génomiques. Pour confirmer I'impact des variants identifiés sur la
spermatogenese, nous allons également étudier une cohorte de sujets contréles et une cohorte de
patients atteints de diverses atteintes spermatiques les génes identifiés afin de savoir s'il existe d’autres
variants susceptibles de modifier la spermatogénése. Enfin, une analyse immunohistochimique sera
réalisée sur les prélévements a partir de tissus obtenus au décours de la biopsie testiculaire réalisée dans
le cadre de la prise en charge de leur infertilité.

Résultats

Ben Khelifa, M, F Ghieh, R Boudjenah, C Hue, D Fauvert, R Dard, H J Garchon, et F Vialard. 2018. « A
MEI1 Homozygous Missense Mutation Associated with Meiotic Arrest in a Consanguineous Family ».
Human Reproduction, avril. https://doi.org/10.1093/humrep/dey073.

Ghieh, F, A L Barbotin, N Swierkowski-Blanchard, C Leroy, J Fortemps, C Gerault, C Hue, et al. 2022.
« Whole-Exome Sequencing in Patients with Maturation Arrest: A Potential Additional Diagnostic Tool for
Prevention of Recurrent Negative Testicular Sperm Extraction Outcomes ». Human Reproduction 37 (6):
1334-50. https://doi.org/10.1093/humrep/deac057.

Ghieh, Farah, Vincent Izard, Marine Poulain, Johanne Fortemps, Nadia Kazdar, Béatrice Mandon-Pepin,
Sophie Ferlicot, Jean Marc Ayoubi, et Francois Vialard. 2022. « Cryptic Splice Site Poisoning and Meiotic
Arrest Caused by a Homozygous Frameshift Mutation in RBMXL2 : A Case Report ». Andrologia 54 (11).
https://doi.org/10.1111/and.14595.
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L'information a la parentele dans les maladies dominantes neurogénétiques et
neuromusculaires. Le DPN/DPI sont-ils un enjeu dans l'information a la

parentele ? (RISQUINFO)
DURR Alexandra - ICM CNRS UMR7225 La pitié - Paris
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Résumé

Notre expérience de plus de 20 ans en consultation de neurogénétique nous apprend que I'analyse des
caractéristiques génétiques n’est pas un banal examen, il touche au patrimoine génétique et implique
toute la constellation familiale. Une étude pilote au sein de familles concernées par la maladie de
Huntington révélait que seulement 21% des sujets interrogés avaient été informés par leurs parents.
Aujourd’hui, la mise en application de la loi de bioéthique de 2011 change la situation car elle pourrait
créer I'obligation d’informer la parentéle.

Nous avons 4 objectifs:

1) Evaluer les particularités de l'information au sein des familles neurogénétiques et neuromusculaires
dominantes;

2) Déterminer si 'accés au diagnostic prénatal/préimplantatoire est ou non un facteur fort de I'information
de la parentéle;

3) Connaitre les souhaits des personnes et leurs attentes concernant la diffusion de I'information sur le
risque génétique;

4) Investiguer les répercussions de la loi sur les pratiques médicales, en particulier si le diagnostic
prénatal/préimplantatoire est considéré par les cliniciens comme une «mesure préventive».

Au total, notre projet associe 4 équipes cliniques et 5 associations de patients. Il prendra en compte le
point de vue des malades, des personnes a risque, des porteurs asymptomatiques et des conjoints
concernés par une des maladies dominantes suivantes: maladie de Huntington, Creutzfeld-Jacob,
sclérose latérale amyotrophique, ataxies cérébelleuses et myotonie de Steinert. En plus des
questionnaires et entretiens avec les personnes concernées, nous allons recueillir I'avis de 20 praticiens,
sur notre site et dans 3 centres francgais. Nous évaluerons les différences en fonction de 5 facteurs: atteinte
cognitive et/ou motrice, 4ge de début, pénétrance, intérét médical d’'une surveillance, existence d’un
traitement, 'accés au diagnostic prénatal/préimplantatoire. Cette étude permettra de répondre a des
guestions majeures de santé publique: comment I'information génétique circule-t-elle dans les familles
concernées? Quelles modalités les praticiens mettent-ils en place pour les aider a diffuser I'information et
si I'offre d’'un diagnostic prénatal/préimplantatoire constitue un facteur déterminant de I'information puisque
considérés comme une «mesure préventive» par les médecins? Les résultats permettront de comprendre
les besoins des familles et adapter les modalités de prise en charge.

Résultats

Pierron, Lucie, Juliette Hennessy, Sophie Tezenas du Montcel, Giulia Coarelli, Anna Heinzmann, Elodie
Schaerer, Ariane Herson, Elodie Petit, Marcela Gargiulo, et Alexandra Durr. 2021. « Informing about
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Genetic Risk in Families with Huntington Disease: Comparison of Attitudes across Two Decades ».
European Journal of Human Genetics 29 (4): 672-79.

Pierron, Lucie, Sophie Tezenas du Montcel, Anna Heinzmann, Giulia Coarelli, Delphine Héron, Solveig
Heide, Ariane Herson, et al. 2023. « Reproductive Choices and Intrafamilial Communication in
Neurogenetic Diseases with Different Self-Estimated Severities ». Journal of Medical Genetics 60 (4):
346-51. https://doi.org/10.1136/jmg-2022-108477.
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Examen des caractéristiques génétiques d'une personne: identification et

optimisation des organisations dans deux spécialités médicales
PASQUIER Laurent - Péle Pédiatrie CHU Rennes
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Résumé

Faisant le constat d’'une prescription massive d’un examen des caractéristiques geéneétiques d’une
personne (ECGP) dans toutes les disciplines médicales et a tous les ages de la vie, la génétique est
devenue une étape courante et indispensable de la prise en charge des patients. Pourtant, ces pratiques
sont caractérisées par une incertitude entre I'essor technologique de la connaissance du génome (étude
globale de 'ADN maintenant utilisée en pratique comme la puce a ADN ou I'exome) et les applications
pour le diagnostic, les soins, et la prévention.

Par ailleurs, de par ses spécificités en termes d’interprétations, de risque héréditaire (tests diagnostiques)
ou de tests présymptomatiques, 'lECGP fait I'objet d’'un encadrement juridique contraignant (loi du 7 juillet
2011 relative a la bioéthique et ses décrets d’application) ainsi que de recommandations de bonnes
pratiques. Cet essor de données réglementaires autour des droits des personnes (notamment en termes
d’'information individuelle et a la parentéle, de formalisation du consentement et de protection de la
personne) et un décalage avec les pratiques caractérisent également ce domaine médical.

Si les médecins généticiens sont sensibilisés aux spécificités de 'ECGP, il apparait indispensable
d’explorer ces pratiques auprés des médecins non généticiens, qui sont et deviendront de plus en plus
premiers acteurs de cette prescription. En effet des questions majeurs vont accompagner la prescription
et le retour de résultats dans les années a venir et les équipes n'ont pas a ce jour de réponses ni de
référentiels forcément clairs : contenu de l'information initiale a délivrer, modalités de retour des résultats
et interprétation de leurs limites, obligation et conditions d’'information de la parentéle. Ces situations
peuvent générer de grandes incertitudes et disparité de pratiques. Un travail apparait essentiel pour
comprendre les conditions de réalisation d’'un ECGP actuellement et envisager les évolutions nécessaires
pour répondre a ces nouvelles questions.

Pour cela il conviendra d’explorer d’'une part les circonstances selon lesquels un ECGP est proposé et
d’autre part les modalités de réalisation de cet examen en termes de relation et d'information avec les
patients. L’hypothése de notre recherche est que les attentes de procédures et besoins de formation des
professionnels seront les plus importants sur ces deux volets.

L’intérét de cette recherche transdisciplinaire est d’explorer les facteurs médicaux, sociologiques et
juridiques qui sont au cceur de ces pratiques professionnelles, d’en explorer les incertitudes et envisager
les évolutions nécessaires pour I'avenir. Pour s’assurer de la faisabilité, le champ d’études sera restreint
a une région administrative, la Normandie, et a deux disciplines médicales complémentaires et
emblématiques de l'utilisation courante des examens des caractéristiques génétiques chez une personne
: la neurologie et I'oncologie. La neurologie est notamment caractérisée par le diagnostic et la prise en
charge de maladies neurodégénératives rares pour lesquelles il n’existe pas de moyens de prévention ou
de traitement. A 'opposé, I'oncologie est caractérisée par des maladies relativement fréquentes (cancers
du sein, prostate,...) parfois d’origine génétique, pour lesquelles il existe des outils efficaces de dépistages
ou de traitements précoces.

L’identification de ces facteurs pourrait conduire a adapter les outils de formation initiale et continue vers
'ensemble des médecins prescripteurs de tests génétiques, ainsi que les procédures internes aux
services, pour une optimisation médicale de cet acte particulier.
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Résultats
Pasquier, Laurent, Guy Minguet, Sylvie Moisdon-Chataigner, Pascal Jarno, Philippe Denizeau, Ginette
Volf, Sylvie Odent, et Grégoire Moutel. 2022. « How Do Non-Geneticist Physicians Deal with Genetic
Tests? A Qualitative Analysis ». European Journal of Human Genetics 30 (3): 320-31.
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Impact psychologique du diagnostic anténatal chez les parents d'enfants opéré

d'une atrésie
DEBARGE Véronique - Clinique d'obstétrique, pble femme mére nouveau né - Lille
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Résumé

L'atrésie de I'cesophage est une malformation congénitale rare dont la prévalence en France est de 1,9
cas pour 10 000 naissances. Elle nécessite une prise en charge chirurgicale rapide amenant a un transfert
postnatal vers un centre de chirurgie néonatale quand elle est découverte a la naissance. Le diagnostic
anténatal (DAN) de cette malformation est difficile et n'était que de 18,1% dans le registre francais du
Centre National de Référence CRACMO en 2010. Si nous avons montré que le DAN n'améliore pas le
délai de la chirurgie, ni la moratlité et morbidité précoce, il permet cependant la réalisation de bilans
complémentaires pendant la grossesse, la préparation des parents et la naissance dans une maternité
proche d'un centre de chirurgie (transfert in utéro). L'impact psychologique du DAN dans cette
malformation n'est connu.

Objectif

L'objectif de ce travail est d'étudier I'impact psychologique du DAN chez les parents d'un enfant porteur
d'une atrésie de l'oesophage.

Méthodologie

Etude transversale observationnelle d'une population issue du registre national des atrésies de
l'oesophage avec inclusion de tous les parents d'enfant opéré d'une atrésie de I'oesophage ayant entre 0
et 1 an. Deux groupes seront constitués : les cas ayant bénéficié d'un dépistage anténatal et ceux dont
I'atrésie de l'oesophage a été découverte a la naissance. L'anxiété sera mesurée avec I'échelle STAI, la
dépression avec I'échelle BDI et le stress post traumatique avec I'échelle de SPT.

Hypothése testée

La préparation du couple étant meilleure lors d'un diagnostic anténatal, les parents d'enfant ayant bénéficié
d'un diagnistic anténatal présenteront moins de symptémes d'anxiété, de dépression et de stress post
traumatique que les parents d'enfant dont I'atrésie de I'oesophage a été découverte a la naissance.

Retour tableau
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Processus décisionnels des couples confrontés au diagnostic prénatal d’une

agénésie du corps calleux
HERON Delphine - Service de génétique clinique. Hopital Pitié Salpétriere
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Résumé

L’agénésie du corps calleux (ACC), partielle ou totale est la malformation cérébrale la plus fréquente, et
accessible au diagnostic prénatal par échographie, le plus souvent au 2nd trimestre de la grossesse.
Lorsque celle-ci est apparemment isolée (ACCI), c’est-a-dire non associée a d’autres malformations ou a
une anomalie chromosomique, le phénotype neurocognitif est extrémement variable, pour une méme
présentation neuro-anatomique. En effet, le neuro-développement peut étre normal, ou étre associé a des
troubles cognitifs mineurs, ou encore a une déficience intellectuelle (DI) de gravité variable. Ainsi, le
pronostic est considéré comme favorable dans 75% des cas (Moutard et al, 2012) et défavorable dans
25% des cas (DI de gravité variable). Depuis une vingtaine d’années, plus de 400 couples confrontés a la
découverte in utéro d’'une ACC ont été vus en consultation prénatale dans notre équipe pluridisciplinaire
associant obstétriciens et sage-femmes, neuropédiatres, généticiens et psychologues.

La découverte au cours de la grossesse de cette malformation cérébrale a pronostic trés incertain plonge
les couples dans une situation d’extréme difficulté, puisqu’ils doivent prendre la décision de poursuivre ou
d’arréter la grossesse sur ces seules données statistiques. Dans ce contexte, les couples et les équipes
médicales se trouvent dans une situation paradigmatique de prise de décision en situation d’incertitude.
Comment les couples prennent-ils leur décision ? Comment vivent-ils cette décision dans le temps ? Ces
questions n’ont pas encore fait 'objet d’étude spécifique.

Notre étude comporte 3 objectifs :

1) Etudier de maniére rétrospective le processus décisionnel chez les couples suite a une annonce
d’ACCI au cours de la grossesse.

2) Evaluer le devenir de la décision des couples.

3) Connaitre leurs besoins afin d’améliorer le dispositif du parcours de soin actuellement proposé. Notre
projet associe les 3 équipes hospitaliéres impliquées dans le suivi des couples (médecine fcetale,
neuropédiatrie, génétique), et 2 équipes de recherche universitaire.

La population concernée est constituée de 30 couples pour lesquels 'annonce d’'une ACCI au cours de la
grossesse a eu lieu entre 2014 et 2017. Deux groupes se constitueront au cours de I'étude :

Groupe 1) Couples ayant pris la décision de poursuivre la grossesse.

Groupe 2) Couples ayant eu recours a une IMG. Nous utiliserons des outils nous permettant de recueillir

des données qualitatives et quantitatives (entretien semi-structuré de recherche, échelle de dépression
Beck, échelles d’anxiété STAI A-B, échelle d’évenement traumatique PCLS).
Cette étude permettra de déterminer les facteurs externes et internes intervenant dans la décision des
couples confrontés a l'incertitude de pronostic en prénatal, et pourra servir de modele pour d’autres
malformations a pronostic incertain. Les résultats permettront également de comprendre les besoins des
familles et d’adapter les modalités de prise en charge.
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Information des personnes nées grace a un don de gametes sur leur mode de

conception: vers une évaluation des pratiques

METZLER-GUILLEMAIN Catherine - Laboratoire de Biologie de la Reproduction-CECOS Hopital La
Conception - Marseille
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Résumé

L’assistance médicale a la procréation (AMP) avec don de gamétes est trés encadrée en France par des
principes énonceés initialement par la fédération francaise des CECOS (Centre d'Etude et de Conservation
des Oeufs et du sperme) puis repris dans la loi de bioéthique. Depuis 1973, plus de 50 000 naissances
ont été obtenues par don de spermatozoides, et nous avons peu de connaissances sur l'information que
les parents transmettent a leur enfant concernant leur mode de conception. Or, il est admis que le maintien
du secret du mode de conception a des conséquences négatives.

Nous proposons un projet original jamais initi€ en France, permettant d’évaluer a I'échelle nationale
linformation des personnes congues par don de gamétes sur leur mode de conception, grace a une
recherche interdisciplinaire croisant approche médicale (biologie, psychologie) et sciences sociales
(anthropologie, sociologie).

Elle utilise une démarche a la fois quantitative et qualitative en s’appuyant d’une part sur des
questionnaires en ligne et d’autre part sur des entretiens semi-directifs, destinés aux parents ayant eu
recours a un don et aux personnes qui en sont issues. Cette double approche permettra d’esquisser de
grandes tendances concernant le partage de I'information sur le recours au don, d’étudier en profondeur
les motivations des choix parentaux en matiere d’information et de mieux comprendre les dynamiques
familiales et biographiques associées au partage de 'information ou a son absence, d’évaluer la maniére
dont les parents ont regu les messages des professionnels impliqués dans '’AMP avec don de gamétes,
en matiére d’'information sur le recours au don.

Les conclusions permettront de dégager les éléments les plus importants qui seront utiles aux
professionnels impliqués dans I'AMP avec don de gameétes (médecins cliniciens, biologistes,
psychologues) pour les aider a améliorer leurs pratigues en amont, pendant, et aprés la réalisation de
'AMP avec don de gamétes.
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Développement et devenir des enfants issus de |'Assistance Médicale a la

Procréation

BYDLOWSKI Sarah - Laboratoire de Psychologie Clinique, Psychopathologie, Psychanalyse -
Université Paris-Descartes-Sorbonne Paris Cité
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Résumé

Le développement et le devenir des enfants issus de de I'assistance médicale a la procréation (AMP)
interroge au vu des conditions particulieres de leur conception et de leur naissance. En tant que
pédopsychiatres, nous relevons une distorsion entre les conclusions rassurantes des recherches
empiriques étudiant le devenir des enfants congcus par AMP et les nombreux cas aux problématiques
complexes que nous rencontrons dans notre pratique clinique quotidienne. Dans ce contexte, une étude
clinigue transversale descriptive a été menée sur la cohorte de notre centre médico-psychologique pour
enfants et adolescents du secteur pédopsychiatrique du 13éme arrondissement de Paris (Centre Alfred
Binet, ASM13). On a ainsi observé une surreprésentation significative des enfants issus d’AMP par rapport
au nombre de cas attendu dans la population générale avec un ratio SIR estimé a 4,08 [2.28;6.73] aprés
analyse de sensibilité. Nous avons donc élaboré une nouvelle recherche dont I'objectif principal consiste
a identifier les spécificités développementales sur les aspects cognitifs, sensori-moteurs et neuro-visuels
d’enfants issus d’AMP et a élaborer une compréhension psychopathologique de leur fonctionnement. Les
objectifs secondaires visent a décrire les particularités de la symptomatologie somatique et fonctionnelle
d’enfants issus de 'AMP, des interactions parents-enfant aprés un parcours d’AMP et de I'état psychique
des parents ayant traversé un processus d’AMP. Cette étude clinique observationnelle descriptive
prospective exploratoire qualitative et quantitative comparative sera menée en incluant 4 cohortes de 20
enfants provenant des Maternités, Centre d’AMP, CECOS et consultations pédiatriques constituant ainsi
trois groupes : « AMP sans don » ; « AMP avec don en France» ; « AMP avec don a I'étranger et non
autorisés en France »; « témoins sans AMP ». Aprés une information sur I'étude, le recueil du
consentement, et une inclusion en prénatal ou postnatal, trois rencontres seront organisées au Centre
Alfred Binet a différents dges de I'enfant : 3 mois, 2 ans, 3 ans, en présence de trois intervenants :
pédopsychiatre, psychologue et psychomotricien. Notre recherche est novatrice a différents égards. Nous
nous intéressons pour la premiére fois a la construction psychique de I'enfant en nous appuyant sur
I'observation directe de I'enfant et des épreuves projectives, ne se limitant pas aux auto-questionnaires
des parents. Nous nous inscrivons dans un suivi prospectif longitudinal permettant d’observer la
construction globale de I'enfant de 3 mois a 3 ans. Nous étudierons les interactions précoces en lien avec
la construction parentale d’une part, et le développement de I'enfant d’autre part. Nous explorerons les
particularités de ’AMP avec don en distinguant le don autorisé et Iégal en France des dons a I'étranger
ne répondant pas aux mémes réglementations. Les retombées de cette étude seront transdisciplinaires
et profiteront & diverses institutions en permettant un travail conjoint. Nous souhaitons ainsi élaborer des
dispositifs pluridisciplinaires préventifs qui puissent accompagner ces nouvelles parentalités en pré-
conceptionnel, prénatal, post-partum et tout au long du développement de I'enfant.L’ASM13 assurant la
prise en charge psychiatrique de secteur pour I'ensemble de la population du 13éme arrondissement
parisien, il existe une continuité des espaces bébés, enfants, adolescents et adultes permettant d’'inscrire
la réflexion dans des cadres complémentaires et d’assurer un suivi au long cours des familles si cela
s’avere nécessaire.
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Quel avenir pour le dépistage prénatal non-invasif en France? Analyse des

normes et des pratiques médicales francaises au prisme du modele belge

NOIVILLE Christine - Centre Normes, Sciences, Techniques, Institut des sciences juridiques et
philosophique de la Sorbonne- UMR 8103
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Résumé

Ce projet de recherche porte sur le dépistage prénatal non invasif (DPNI). Cet examen de dépistage
prénatal, qui permet de mettre en évidence une trisomie foetale par une simple prise de sang maternel,
est considéré comme un progres notable pour les femmes enceintes présentant un risque accru de donner
naissance a un enfant atteint de trisomie puisqu'elle leur permet, avec une fibilité trés forte, d'éviter des
tests invasifs comme amniocentése, dont le risque de fausse couche n'est pas nul méme s'il est trés faible.
Avec l'évolution technologique, le DPNI est aujourd'hui susceptible d'apporter des informationssur bien
d'autres aneuploidies foetales que les trisomies, comme en témoigne le développement de tests d"pistant
une quantité de plus en plus vaste d'anomalies. Une telle évolution suscite divers questionnements. En
attestent, en France, les récents rapports et avis rendus en vue de la révision de la loi de bioéthique. Entre
autonomie et protection, progrés médicaux et eugénisme, ces réflexions indiquent a quel point I'évolution
du DPNI cristallise des injonctions contradictoires particulierement marquées.

En reagrd du cadre juridique francais et des hésitations ou inquiétudes que son évolution suscite, le
présent projet de recherche proposed'analyser deux autres modeles dans lesquels un DPNI large, ne se
limitant pas a l'analyse du seul ADN des chromosomes 13, 18 et 21, est d'ores et déja disponible en
routine : d'une part, I'hdpital Américain, qui propose, outre le test frangais, un dépistage étendu avec deux
autres tests réalisés aux Etats-Unis ; d'autre part, la Belgique, ou, depuis le choix politique de 2017 de
rembourser le DPNI pour toute femme enceinte, un grand nombre d'anomalies foetales est désormais
dépisté de maniere quasi-systématique.

L'objectif du projet est triple. D'une part, mener I'analyse comparée des normes différentes qui encadrent
le DPNI et en étudier l'application dans 4 établissements qui y recourent selon des modalités différentes :
deux CPDPN en France et deux établissements de santé en Belgique. D'autre part, le projet vise a
permettre de penser plus finement les questions complexes qui sous-tendent le DPNI et, ce faisant, a
éclairer les décideurs publics, soignants et citoyens, sur les opportunités et les risques d'en élargir le
spectre. Précisons que la question de I'extension du DPNI a I'analyse d'autres aneuploidies nécessite une
réflexion en continu qui ne cessera pas avec la révision de la loi de bioéthique en 2019. Enfin, on mettra
en lumiére les ressorts éthiques, scientifiques, médicaux, économiques qui sous-tendent les normes
relatives au DPNI.

Le projet est porté par 3 juristes bénéficiant de la collaboration d'une sociologue et de 4 équipes médicales
(2 en France, 2 en Belgique). Sur le plan méthodologique, il se déroulera sur 24 mois et en deux phases.
Une lére phase d'état des lieux normatif (12 premiers mois) destinée : & rassembler le corpus de normes
; a recueillir, via un questionnaire a l'intention des CPDPN frangais et des centres belges de génétique,
des données plus spécifiques et opérationnelles ; a faire des entretiens avec des professionnels de santé
exercant dans les 4 établissements de santé précités. Une 2eme phase d'analyse (12 mois suivants) qui
étudiera de maniére comparative les données recueillies dans la phase précédente, et qui comportera
duex volets (décrits dans la méthodologie). 3 séminaires seront organisés avec les chercheurs et
praticiens avec lesquels nous collaborerons. lls seront suivis d'un colloque et d'une publication.
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Résultats

Université Sorbonne Paris Nord, IRIS, EHESS, CNRS, UMR 8156, Inserm U997, 74 rue Marcel Cachin,
93 000 Bobigny, France, Carine Vassy, Laurence Brunet, Institut des Sciences Juridiques et
Philosophiques de La Sorbonne, Université Paris 1 CNRS, UMR 8103, 1 rue de la glaciére, 75013 Paris,
France, Christine Noiville, et Institut des Sciences Juridiques et Philosophiques de La Sorbonne,
Université Paris 1 CNRS, UMR 8103, 1 rue de la glaciére, 75013 Paris, France. 2021. « The Regulation
of Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT) in France: Continuity and Changes in the Development of
Prenatal Testing ». OBM Genetics 6 (1): 1-1. https://doi.org/10.21926/obm.genet.2201149.
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Accompagner la procréation avec don d’ovocytes : les apports d’un groupe a

meédiation Photolangage©
BOURDET-LOUBERE Sylvie - Laboratoire Cliniques Pathologique et Interculturelle (LCPI) - EA 4591

Université Toulouse Jean-Jaures
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Résumé

Objectifs : Ce projet correspond a une étude de faisabilité a propos de I'acceptabilité et de I'intérét d’un
groupe a médiation Photolangage®© pour des couples concernés a titre de receveurs dans la procréation
avec accueil d'ovocytes. Le dispositif testé vise a accompagner le processus de deuil de la fertilité de la
femme et 'acceptation de la technique procréative par don en vue d’exprimer, de partager et d’assouplir :
1) Les représentations de la parentalité (paternité, maternité) 2) Les représentations de la femme et de
I’'homme en ce qui concerne I'apport biologique de la donneuse dans la conception d’'un enfant. Résultats
attendus : Une meilleure connaissance des processus psychigues complexes qui président aux positions
et au lien imaginaire des couples en attente d’un accueil d’'ovocytes — Une évolution des représentations
des liens de filiation et d’affiliation —Une diminution des symptdomes dépressifs et anxieux - Une
amélioration de I'estime de soi — Le maintien ou la restauration d’'un ajustement conjugal de qualité.
Méthodologie : Nous prévoyons un essai randomisé incluant 2 groupes de 10 couples sur 1 an. Le groupe
traité bénéficiera d’'une médiation Photolangage®© sur une année, a raison de 4 séances annuelles avec
les deux membres des couples receveurs, ainsi que des entretiens individuels semi-directifs avec chacun
des partenaires en amont, a la mi-temps et dans I'aprés coup du groupe. Le groupe témoin bénéficiera de
la prise en charge classique proposée dans le service dans l'indication du don d’ovocytes (la participation
a un groupe a médiation Photolangage®© pourra leur étre proposée s’ils le souhaitent avec 12 mois de
décalage). La comparaison entre les 2 groupes sera faite a l'aide de la version frangaise des
guestionnaires suivants : BDI-Il (Beck & al., 1998), STAI (Spielberger, 1983), EES (Rosenberg, 1965) et
DAS (Spanier, 1976).
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Information génétique de la parentele (IGP) et maladies rares : adapter

I’'accompagnement des malades (projet IGPrare)
LE COZ Pierre - ADES UMR7268 Marseille
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Résumé

Aujourd’hui, la confirmation du diagnostic d’'une maladie rare repose le plus souvent sur un examen
génétique. Inscrite dans un contexte d’hérédité, cette information peut étre utile a d’autres membres de la
famille, permettant la mise en place de mesures de prévention et/ou dun conseil
génétique.Réglementairement et dans les faits, cette Information Génétique de la Parentéle (IGP) revient
essentiellement au malade qui vient de recevoir son propre diagnostic (I'informateur de la parentéle). Pour
utile qu’elle puisse étre, 'GP expose a deux écueils: un défaut d’effectivité (information mal ou pas
transmise), un défaut d’acceptabilité psychosociale pouvant entrainer une altération des liens familiaux.
L‘objectif du projet IGPrare est d’analyser les mécanismes en jeu lors de I'lGP, et de proposer des
procédures et outils d’accompagnement de l'informateur pour éviter ces deux écueils. Délibérément
inscrite dans une perspective de recherche collaborative, IGPrare associera un ensemble de contributeurs
(des associations de malades, des professionnels de santé et des experts de SHS et de droit). lls
interviendront des premiéres phases (mise en évidence d’indicateurs d’effectivité et d’acceptabilité des
IGP, construction du questionnaire) a la dissémination dans leurs milieux respectifs des connaissances et
des propositions d’optimisation de I'lGP. Individuellement et collectivement, les associations de malades
ont joué et jouent toujours un rdle déterminant dans le domaine des maladies rares ; Eurordis, une
organisation transversale européenne, est associée a IGPrare.Cette recherche-action disposera d’'un
large échantillonnage d’IGP recueilli par enquéte électronique auprés de malades concernés par une
sélection de maladies rares, représentatives de leur diversité, impliquant une douzaine d’associations de
malades. L'analyse en correspondances multiples des indicateurs d’efficacité et d’acceptabilité de ces IGP
doit permettre d’identifier les situations-types rencontrées lors des IGP. Chacune d’elles sera décrite i) en
fonction de paramétres « imposés » caractéristiques de ces sous-groupes (type d’atteintes de la maladie,
age de linformateur, mode de transmission génétique,...), ii) par les paramétres actionnables dans la
réalisation d’'une IGP (de vive voix vs au téléphone, au domicile de l'informateur vs dans un lieu tiers, avec
remise de documents écrits,...) autant de pistes d’optimisation spécifiques du sous-groupe concerné. Les
analyses statistiques de cette phase quantitative seront discutées dans des ateliers réunissant 'ensemble
des contributeurs afin de dégager et de comprendre les mécanismes gouvernant l'issue des IGP. Une
synthése, partagée sur le site d’'IGPrare, de ces deux phases d’analyse servira de socle aux propositions
d’optimisation spécifiques, élaborées en atelier conjointement par ces différents acteurs. Cette phase sera
également ouverte aux contributions en ligne.
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Les expériences des hommes dans I'assistance médicale a la procréation
HERTZOG Irene-Lucile - Centre de Recherche Risques & Vulnérabilités

Université de Caen Normandie
Esplanade de la Paix

CS 14 032 CAEN CEDEX
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Résumé
Contexte

Dans les parcours d’assistance médicale a la procréation, les hommes se trouvent trés souvent
marginalisés tant par la biomédecine — I'attention se portant essentiellement sur les corps procréateurs
féminins sur lesquels les soins se concentrent — que par les recherches en sciences sociales — promptes
a anticiper les difficultés a recruter des hommes dans des enquétes sur l'infertilité.

En France, I'essentiel des travaux sur l'infertilité masculine se concentre ainsi sur la question du secret
dans 'AMP avec tiers donneur et sur I'éventualité de la levée de 'anonymat, sur la question du recueil de
sperme par masturbation qui introduit le sexuel dans un milieu hospitalier, ou encore sur la blessure
identitaire affectant psychologiqguement les hommes infertiles. Une lacune subsiste donc dans les études



I agence dela
l biomédecine

en sciences sociales sur les expériences et représentations masculines de la prise en charge médicalisée
de linfertilité, quelle qu’en soit d’ailleurs I'origine.

Obijectifs

L’objectif principal est de comprendre ce qui se joue pour les hommes dans les parcours d’assistance
médicale a la procréation en veillant a porter une attention particuliere aux inégalités sociales (de genre,
de classe et d’age).

Trois hypothéses guideront I'étude :

(1) 'entrée des hommes dans les parcours d’AMP par une consultation chez le/la gynécologue de leur
conjointe reconfigure les rapports de genre et influence leur positionnement dans le parcours biomédical
(2) les roles de genre établis au sein des couples structurent fortement le vécu par les hommes des
parcours d’AMP ;

(3) la médiatisation d’études scientifiques abordant I'influence de facteurs environnementaux sur la baisse
de la fertilité masculine favorise I'acceptabilité sociale des infertilités masculines.

Méthodologie

A partir d’'une approche ethnographique, ce projet combinera des observations de consultations médicales
dans plusieurs centres d’AMP francgais avec des entretiens semi-directifs auprés de patients confrontés a
la prise en charge médicale de leur infertilité conjugale, ainsi qu’auprés de soignant-es (médecins,
biologistes, sages-femmes, infirmier-éres) au contact de ces mémes patients.

Résultats attendus

Cette recherche sociologique vise, dans une démarche compréhensive, a produire des données
empiriques sur les représentations et pratiques des hommes concernant le travail procréatif médicalement
assisté, tant d’un point de vue matériel que symbolique.
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Description et analyse des connaissances en matiere de fertilité et exploration
du désir de parentalité chez les personnes transgenres adultes dans le cadre

d’un parcours de préservation de la fertilite.

MOREAU Emilie - Service de biologie de la reproduction — CECOS. Hépital Tenon, APHP. 4 rue de la
Chine. 75020 PARIS
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Résumé

L’évolution de 'accompagnement médical des personnes transgenres permet actuellement de proposer
la mise en place de stratégies de préservation de la fertilité, idéalement avant I'instauration des traitements
hormonaux et/ou actes chirurgicaux dont l'impact sur la fertilité a été montré comme délétére. La
dimension « reproductive » et le désir de parentalité chez les personnes transgenres ont longtemps été
ignorés. Ces aspects sont pourtant importants a considérer et des mesures de préservation de la fertilité
doivent donc étre discutées avant le démarrage du parcours médical de transition physique.

Depuis 2018, le service Biologie de la reproduction de I'hépital Tenon (Paris) propose I'autoconservation
de gamétes pour les personnes transgenres qui en émettent le souhait. Une consultation avec un médecin
biologiste puis avec une psychologue sexologue permettent de faire le point sur le protocole de
préservation et les possibilités d’utilisation des gamétes préservées.

Cette recherche vise a évaluer les connaissances en matiere de fertilité et le désir de parentalité des
femmes et hommes adultes transgenres. Par ailleurs, cette nouvelle pratique médicale vient interroger les
pratiques des professionnel.le.s de santé impliqué.e.s dans la prise en charge.

La recherche vise donc également a explorer les représentations de ces professionnel.le.s afin de
comprendre les éventuels freins et éléments facilitateurs dans I'accueil des personnes transgenres.

La méthodologie proposée pour cette recherche est mixte : quantitative et qualitative.

Concernant les patient.e.s, un questionnaire en amont et un autre a distance de I'acte de préservation de
fertilité seront créés et proposés a toutes les personnes prises en soins. Une enquéte qualitative auprés
des personnes ayant accepté sera également réalisée par entretiens semi-directifs afin d’explorer plus
finement le vécu subjectif de la préservation de fertilité et de ses implications en termes de connaissances,
de représentations et de projections autour de la question reproductive. Des focus groups et des entretiens
semi-directifs seront réalisés auprés des professionnel.le.s de santé afin d’analyser leurs représentations
d’une telle prise en soins.

L’objectif opérationnel de cette recherche est d’'améliorer la prise en soins de ces personnes en termes
d’accueil et de procédures, en proposant un protocole de prise en charge et un guide de bonnes pratiques
a l'intention des associations de personnes transgenres et des professionnel.le.s de santé impliqué.e.s
auprés d’elles.
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Modalités de construction de la famille chez les couples hétérosexuels, les
couples lesbiens et les femmes seules ayant recours a un don de

spermatozoides
DROUINEAUD Véronique - Service de Biologie de la Reproduction — CECOS

Assistance Publique- Hopitaux de Paris (AP-HP) — Centre — Université de Paris
Hépital Cochin

123 Boulevard Port-Royal — Bat Port-Royal

75014 PARIS
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Résumé

La loi de Bioéthique du 02/08/2021 a introduit des modifications majeures de cadre de la procréation par
don de spermatozoides en France. Les principales modifications introduisent d’'une part, la possibilité de
recours au don de gameétes pour les couples de femmes et les femmes seules, d’autre part, la possibilité
pour I'enfant devenu majeur d’accéder aux informations non identifiantes et a l'identité du donneur. En
Belgique, le don de spematozoides est, sauf cas particuliers, anonyme, et les couples hétérosexuels et
lesbiens ainsi que les femmes seules y ont accés depuis 2007.

Les recherches sur les représentations psychiques du don menées dans différents pays auprés des
receveurs de spermatozoides rapportent des résultats contrastés notamment sur les représentations de
la parentalité et du tiers donneur, en fonction du type de receveurs. Ceci souléve I'intérét de mener une
étude conjointe chez les couples hétérosexuels et lesbiens ainsi que chez les femmes seules, dans 2 pays
ou les contextes culturels et juridiques sont différents. Dans le cadre d’une collaboration Franco-Belge,
nous proposons de mener une étude originale a large échelle, multicentrique, comparative, prospective,
gualitative et quantitative en France et en Belgique, avec comme objectif principal I'analyse des
représentations psychiques et des perceptions du don de spermatozoides en lien avec le processus de
construction de la famille chez les couples hétérosexuels et lesbiens et les femmes seules.

Nous utiliserons des autoquestionnaires (partie quantitative) et des entretiens semi-directifs (partie
gualitative), en 2 temps : avant le début de la prise en charge en assistance médicale a la procréation, et
aux 6 mois de I'enfant. La partie quantitative du projet sera portée par la commission d’éthique de la
Fédération frangaise des CECOS dont le porteur de projet est responsable. L’ensemble des centres
CECOS sera sollicité pour le recrutement des patient(e)s.

Le changement récent de cadre Iégal représente une opportunité de mener cette étude en France.

Elle permettra d’analyser les enjeux psychologiques et éthiques de la construction de la famille dans le
cas d’un recours au don de spermatozoides. Les résultats pourront potentiellement mettre en évidence
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des différences de représentations psychiques et de perception du recours au don de spermatozoides
entre les 3 groupes de receveurs, ainsi qu’entre les 2 pays concernés.

Par ailleurs, les conclusions de cette étude permettront de dégager les éléments les plus importants qui
seront utiles aux professionnels (médecins cliniciens, biologiste, psychologues) pour le meilleur
accompagnement des patients avant et aprés la conception par don, selon le profil des receveurs.

Enfin ce travail devrait enrichir les réflexions sur les aspects éthiques des nouvelles demandes de prise
en charge en France.
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Etude des motivations et aspects psychologiques des candidats(tes) au don de
gametes suite au changement de la loi sur 'anonymat : étude nationale

multicentrique
NOURI Nadjet - Service de médecine de la reproduction - CECOS
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Résumé

Contexte : La loi relative a la bioéthique du 2 aolt 2021 a introduit deux novations majeures : l'acces a
linsémination avec sperme de donneur sans indication médicale et un accés a l'identité du donneur. Cette
rupture dans I'anonymat strict concerne en premier lieu les donneuses et les donneurs de gamétes. Les
pays ou un tel changement a été réalisé ont souvent eu une baisse transitoire du nombre de don et un
changement de la population des donneurs et donneuses. Les centres ont I'impression, actuellement,
d’accueillir de nouveaux donneurs. Il conviendra de suivre cette évolution et de connaitre les
caractéristiques des donneurs et donneuses qui viendront par la suite en routine, a distance de I'épisode
médiatique suscité par les discussions sur la loi.

Nous avons en 2016-2018 mené une étude multicentrique sur les motivations et les aspects
psychologiques du don de gamétes. 20 centres ont été impliqués et l'inclusion de 1021 candidats au don
de gametes a permis de décrire les motivations de ces candidats, leur représentation du don mais
également de la stérilité ou de la famille. Nous faisons I'hypothése que les nouveaux candidats au don de
gameétes seront différents au niveau du profil et de leurs motivations. Dans ce contexte nous proposons
de mener une étude sur la nouvelle population de candidats au don de gamétes mais également de
comparer leurs caractéristiques avec la population antérieure.

L’Objectif de ce projet est de décrire les motivations, la représentation du don et de la stérilité, d’évaluer
les aspects psychologiques des nouveaux candidats hommes et femmes au don de gamete puis de
comparer les résultats obtenus de cette population (post anonymat) a la population antérieure (anonymat).

La méthodologie utilisée est mixte avec une approche quantitative et qualitative : Pour la premiére, une
approche psychosociale sur un large effectif (au minimum : 500 femmes et 500 hommes) de candidats au
don. Bien entendu seront pris en compte dans les analyses, comme lors de la précédente étude le genre
et la parentalité. Nous utiliserons pour cette étude deux questionnaires : 1) celui qui a été validé pour
I'étude précédente, incluant les données sociodémographiques, les motivations des donneurs et les
représentations, 2) un questionnaire explorant la personnalité, le NEO-PR, qui a été utilisé également pour
la précédente étude.

La seconde approche est qualitative par une étude de cas clinique. C’est une approche psychodynamique,
qui prend en considération le donneur et la donneuse, avec toute leur subjectivité, leur histoire personnelle
et familiale et leurs représentations. 60 sujets, 30 donneurs versus 30 donneuses, seront recu pour des
entretiens cliniques.

Les données recueillies lors de cette étude seront de plus comparées a celles de la précédente étude
permettant ainsi de mettre en évidence les changements suivant le régime de I'anonymat. La recherche
sera réalisée grace a la collaboration avec les centres de la Fédération des CECOS et les équipes
porteuses du projet.

Les résultats attendus permettront de mieux comprendre les motivations des donneurs et de montrer les
liens de ces derniers avec leur statut de parentalité et le genre et enfin de d’évaluer les changements suite
a l'introduction de l'accés possible a l'identité du donneur. Une meilleure connaissance de ces différents
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points sera fortement utile tant pour les décideurs et les campagnes d’information que pour la pratique
clinique.
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Résumé

En 2021, la révision des lois de bioéthique a ouvert la porte a la préservation sociétale des ovocytes.
Celle-ci donne la possibilité aux femmes, entre leur 29eme et 37éme anniversaire, de faire congeler leurs
ovocytes dans le but de lutter contre le déclin de leur fertilité lié a I'age. Toutefois, la communication autour
de cette possibilité nouvelle est restée limitée aussi bien auprés des femmes susceptibles d’en bénéficier
gue des professionnels chargées de leur prise en charge.

Ainsi, nous émettons I'hypothése que ces professionnels, a savoir les médecins généralistes, les
gynécologues et les sage-femmes, sont insuffisamment sensibilisés au déclin de la fertilité liée a 'age et
peu au courant de I'ouverture de la préservation sociétale des ovocytes.

Afin de valider cette hypothése, nous mettons en place cette étude transversale observationnelle
multicentrique dont I'objectif sera :

- D’évaluer les connaissances de ces professionnels en matiére de baisse de la fertilité liée a I'age.
- De mesurer leur propension a aborder spontanément le sujet avec leurs patientes sans enfants.
- D’évaluer leur connaissance et leur adhésion concernant la préservation sociétale des ovocytes.

Cette étude se fera a 'aide d’'un questionnaire en ligne qui sera distribué sous un format électronique a
'ensemble des professionnels de santé concernés dans les départements participants.

Cette étude permettra d’apporter des connaissances précieuses sur la perception de la préservation
sociétale des ovocytes par les praticiens, de déterminer leurs besoins en formation et de motiver de
nouvelles campagnes d’information sur ce sujet.

Retour tableau



I agence dela
l biomédecine
Année: 2023

« MumSolo » : Analyse sociologique de I'acces des femmes célibataires a

I’assistance médicale a la procréation en France
MAHI Lara - Centre Max Weber (UMR 5283) Lyon

Retour tableau

Résumé
Contexte.

La derniére révision de la loi de bioéthique autorise les femmes célibataires a recourir a I'assistance
médicale a la procréation (AMP) en France. Les services hospitaliers de médecine et de biologie de la
reproduction connaissent depuis une forte hausse du volume des demandes de prises en soin qui leurs
sont adressées, ainsi qu’une transformation de la morphologie de leurs publics et de leurs activités : une
large part de ces demandes émane de femmes n’étant pas en situation d’infertilité, mais qui se tournent
vers les centres de fertilité afin d’avoir un enfant, par le recours au don de gamétes, dans le cadre d’'un
projet de famille monoparentale.

Objectifs.

Le programme de recherche en sciences sociales MumSolo vise a combler un manque dans les
connaissances disponibles sur ce nouveau public de TAMP et les modalités de sa prise en soin dans les
établissements de santé frangais. Il poursuit deux objectifs :

(1) Décrire I'espace social des (futures) meres célibataires par AMP en France, c’est-a-dire les positions
et les trajectoires sociales des femmes qui souhaitent avoir (ou ont eu) un enfant seule par le recours a la
médecine, ainsi que le sens donné a ce projet ; et (2) Analyser les enjeux autour de I'ouverture de TAMP
aux femmes célibataires, pour les établissements de santé, en interrogeant :

(i) les (ré)organisations des services hospitaliers et des parcours de soins,

(i) les représentations sociales des équipes d’AMP vis-a-vis de ce nouveau public, leurs
pratiques professionnelles (secrétariat, consultations, staff...), et les arguments mobilisés dans la
construction des décisions médicales, le tout en étant sensible

(i) aux éventuelles disparités territoriales et variations liées aux types de structures et a des
contextes locaux (taille de I'établissement ; habilité au don ou non ; public/privé ; environnement urbain,
périurbain ou rural ; localisation dans une région frontaliere).

Méthodologie.
La méthodologie est mixte, qualitative et quantitative.

Le premier objectif (1) reposera sur I'exploitation d’'une base de données quantitatives préalablement
constituée (N=724) a partir d’'un questionnaire administré aupres de (futures) méres célibataires par AMP
et dont I'analyse sera complétée par la réalisation d’entretiens semi-directifs (N=70).

Le second objectif (2) sera abordé a partir d’'une enquéte par observation dans les services de biologie et
de médecine de la reproduction de quatre établissements (2 publics disposant d’'un centre de don, 1 public
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n’en disposant pas et 1 privé), situés dans des régions différentes, ainsi que des entretiens (N=30) avec
leurs professionnels (secrétaires, médecins, biologistes, psychologues, techniciennes).

Faisabilité.
Le programme de recherche s’appuie sur les résultats préliminaires d’'une enquéte exploratoire (2020-

2022), et il bénéficie du support de I'association loi 1901 Mam’en Solo, ainsi que d’un partenariat avec le
CHU de Tenon (lle-de-France) et le CHRU de Nancy (Lorraine).
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