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Opinion commune de la SOGC et du CCGM sur
le dépistage génétique en contexte de
procréation : Mise à jour à l’intention de
l’ensemble des prestataires canadiens de
soins de santé maternelle et de services en
procréation, à l’ère des tests offerts
directement aux consommateurs

La présente opinion de comité a été rédigée par le Comité de
génétique de la Société des obstétriciens et gynécologues du
Canada et le Comité de pratique clinique du Collège canadien
de généticiens médicaux (CCGM). Elle a été approuvée par le
conseil d’administration de la SOGC et le Conseil
d’administration du CCGM.
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Résumé

Objectif : La présente directive clinique a été élaborée pour fournir aux
prestataires canadiens de soins de santé maternelle et de services
en procréation une mise à jour sur le dépistage des porteurs en

contexte de procréation, avant et après la conception, chez les
femmes ou les couples susceptibles d’être porteurs d’une maladie
autosomique récessive (AR), d’une maladie autosomique
dominante (AD) ou d’une maladie liée à l’X (LX) qui risque d’être
transmise au fœtus. Le présent document est une mise à jour de
quatre anciennes directives cliniques conjointes de la SOGC et du
Collège canadien de généticiens médicaux (CCGM).

Utilisateurs cibles : Tous les prestataires de soins de maternité
(prestataires de soins de santé les plus responsables e PSSPR) et
de soins pédiatriques; les infirmiers en maternité; les infirmiers
praticiens; les administrateurs des services de soins de maternité
provinciaux; les étudiants en médecine; ainsi que les médecins
résidents du troisième cycle (de la 1re à la 7e année).

Population cible : Les femmes fertiles et sexuellement actives qui sont
enceintes (de préférence au premier trimestre de la grossesse,
mais tout âge gestationnel est acceptable) ou qui prévoient l’être,
ainsi que leur partenaire masculin fertile et sexuellement actif.

Options : Les femmes et leur partenaire pourront obtenir des
renseignements pertinents sur le dépistage génétique des porteurs,
en plus d’un éventuel diagnostic des troubles AR, AD ou liés à l’X
(avant la conception, de préférence), ce qui leur permettra de poser
des choix éclairés quant aux options de dépistage génétique des
porteurs et aux options en procréation (par exemple, le diagnostic
prénatal, le diagnostic génétique préimplantatoire, le don d’ovocyte
ou de sperme ou encore l’adoption).

Résultats : Des décisions éclairées quant aux choix en procréation,
notamment pour ce qui est du dépistage génétique des porteurs et
des incidences en matière de procréation, en fonction des
antécédents familiaux, de l’origine ethnique, des antécédents
obstétricaux, de l’état de porteur connu ou du diagnostic génétique.

Déclaration sommaire de la SOGC sur le dépistage des porteurs
en contexte de procréation (2016) : L’éducation avant la conception

ouprénatale ainsi que la consultation sur le dépistagedesporteursen
contexte de procréation nécessitent une discussion sur les tests au
cours des trois périodes périnatales de dépistage/diagnostic
génétique des porteurs. Ces périodes, pendant lesquelles on
procède au dépistage et au diagnostic de certaines maladies, sont la
période qui précède la conception, la période prénatale et la période
néonatale. Cette nouvelle information devrait être ajoutée aux
protocoles courants de dépistage des porteurs en contexte de
procréation qui sont déjà utilisés par les prestataires de soins de
maternité les plus responsables, lors du processus de consentement
éclairé soumis au patient. (III-A) (GRADE faible/modéré)

Aperçu de la qualité et de la force des recommandations selon la
SOGC : On trouvait dans la littérature sur le dépistage des porteurs de

solides opinions d’observateurs et d’experts (qualité et grade),
tandis que les essais randomisés contrôlés recensés ne portaient
que sur les tests invasifs. Le présent document fait état de la qualité
et du classement des données probantes tels qu’ils sont définis par
le Groupe d’étude canadien sur les soins de santé préventifs, ainsi
que de la qualité et de la force des données probantes selon le
système GRADE.

Sources des données probantes : MEDLINE; PubMed; sites Web
gouvernementaux relatifs au dépistage néonatal; mots clés,
maladies dont le statut de porteur fait couramment l’objet d’un
dépistage en contexte de procréation, anciennes directives
cliniques de la SOGC, associations de médecine universitaire
(Society for Maternal-Fetal Medicine [SMFM]; American College of
Medical Genetics and Genomics; American College of Obstetricians
and Gynecologists [ACOG]; CCGM; Royal College of Obstetricians
and Gynaecologists [RCOG, UK]; American Society of Human
Genetics [ASHG]; International Society for Prenatal Diagnosis
[ISPD]), politiques et programmes provinciaux de dépistage
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ABRÉVIATIONS
AC Acellulaire

ACOG American Congress of Obstetricians and Gynecologists

AD Autosomique dominant

ADN Acide désoxyribonucléique

AR Autosomique récessif

AS Amyotrophie spinale

CCGM Collège canadien de généticiens médicaux

CGG Triplet instable

DAC Directement au consommateur

EH Électrophorèse de l’hémoglobine

FK Fibrose kystique

FMR1 Gène fragile X mental retardation 1

FSH Follicle stimulating hormone (hormone folliculostimulante)

FXS Syndrome de l’X fragile

Hb Hémoglobine

HPLC Hb Chromatographie liquide à haute performance de
l’hémoglobine

JA Juif ashkénaze

LX Lié(e) à l’X

PSSPR Prestataire de soins de santé le plus responsable

SC Drépanocytose

SMN1 Gène survival of motor neuron 1

SOGC Société des obstétriciens et gynécologues du Canada

TG-DAC Tests génétiques DAC
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