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- 3 millions de personnes sont atteintes de maladies génétiques

Chaque année, 30 000 nouveaux cas sont diagnostiqués.

 - 9 000 pathologies, chroniques, handicapantes, mettant en jeu 

le pronostic vital dès l'enfance, pouvant affecter plusieurs 

personnes d'une même famille

- Albinisme, drépanocytose, mucoviscidose, hémochromatose, 

myopathie de Duchenne, amyotrophie spinale, etc. 80% des 

maladies rares sont d'origine génétique.



A. Repères éthiques 
B. Spécificité de la recherche en génétique



« Sans principes communs, 

ce n’est pas la peine de discuter. »

                            (Confucius 551-479, Les entretiens)
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valeur

Contexte 

 

Principe d’autonomie 

Liberté  

Règle du 
consentement 

Formalisée dans la loi du 4 mars 2002 
relative aux droits des malades et à la 
qualité du système de santé



 

- principe d’autonomie 

- principe de non-malfaisance
 
- principe de bienfaisance 

-  principe de justice 



8

Soin Recherche 

Bénéfice 
Collectif 

Futur 

L’Homme 

Bénéfice 
individuel 
présent

patient x ou y

La règle du consentement loyal et informé du patient 
concrétise le principe d’autonomie



Le principe d’autonomie réclame une 

information loyale pour obtenir un 

consentement éclairé

Différence de temporalités     Différence de finalités 
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« La recherche vise à étendre la connaissance 
scien2fique de l'être humain et les moyens 

suscep2bles d'améliorer sa condi2on ». 

LOI n° 88-1138 du 20 décembre 1988 relative à la protection des 
personnes qui se prêtent à des recherches biomédicales, 

www.legifrance.gouv.fr 

Différence de finalités entre le soin et la recherche 



 

- Principe de non-malfaisance >> 

   Règle de protection des données 



� La recherche vise à mettre à jour les lois 

impersonnelles du vivant:

 « Le soin est une activité thérapeutique qui s’adresse à la 

subjectivité d’une personne singulière tandis que la recherche      

tend à l’objectivité d’un individu biologique »  

    (CCNE, avis n°79)

�  



� « S’il fallait d’avance, pour qu’une recherche soit 

éthiquement valide, s’assurer qu’elle est à la source 

d’une augmentation de la qualité de vie du malade, de 

nombreuses investigations devraient peut-être être 

suspendues ou interdites »
Comité Consultatif National d'éthique, Avis N°79 « Transposition en droit français de la 

directive européenne relative aux essais cliniques de médicaments : un nouveau cadre 

éthique pour la recherche sur l’homme », Les Cahiers du Comité Consultatif National 

d'éthique, n°37, oct. 2003, pp.20-33.





ó La solidarité repose sur la solidité du lien entre le moi et le nous

« S’ils ne s’entraident pas, 
les hommes vivent très misérablement » 

                B. Spinoza (1632-1677), Traité théologico-politique, XVI.

MOI !

MOI !

MOI !

MOI 
!

MOI 
!

Le principe de bienfaisance élargi aux dimensions du groupe



Pour les utilitaristes, « réduire la plus grande quantité 
de souffrances du plus grand nombre » concrétise le 

principe de justice 

Nous avons le devoir de chercher les 
moyens efficaces de rendre le monde 
meilleur et de venir au secours de nos 
semblables qui sont dans l’infortune



Pour que le « nous » soit au service du « moi », 
il faut que le « moi » soit au service du « nous »

« L'individu a des devoirs envers la communauté dans 

laquelle seul le libre et plein développement de sa 

personnalité est possible » 

     (Déclara+on universelle des Droits de l’Homme, 

Paris, 1948)



Les textes médicaux internationaux considèrent que les 
médecins ont le devoir de participer au « pot commun » des 

connaissances

« Je partagerai mes connaissances médicales au bénéfice du 
patient et pour les progrès des soins de santé » 

 
(Déclaration de Genève, serment médical, oct. 2017)



La recherche n’est éthique que si elle est pertinente 

Le CCNE recommande « une évaluation rigoureuse et transparente de 

la pertinence des recherches justifiant l’accès aux données, qui doivent 

contribuer, au bénéfice de tous, à un enrichissement des connaissances 

dans le domaine de la santé » 

    (CCNE, 2019Avis n°130, Données massives et santé : une nouvelle approche des 

enjeux éthiques, recommandation n°11, page 88,  



B. Spécificité de la recherche 

en génétique
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Données 
génétiques

Parents 

Enfants 

Fratrie 

],

Le génome d’une personne « enregistre une partie de l’empreinte génétique 
de ses parents, de ses enfants, et de sa fratrie » (Les données génétiques, CNIL) 



� Les données génétiques: 

des données (très) sensibles

« Un test géné*que comporte une entrée dans l’in*mité d’une 

personne. Peuvent être révélées des fragilités dont 

l’interpréta*on pour la représenta*on de soi-même, ainsi que 

les conséquences pour sa vie présente et future, ont une 

importance majeure » 
(CCNE, avis n°46, « génétique et médecine : de la prédiction à la 

prévention », 1995). 



Obligation d’information des membres de la famille (arrêté du 

8 décembre 2014) : 

« en cas de diagnostic d'une anomalie génétique grave dont les 

conséquences sont susceptibles de mesures de prévention, y 

compris de conseil génétique, ou de soin ».



Le patient peut confier au médecin le 
soin d’alerter sa famille



L’obligation de signalement :
un « serpent de mer » de plus de 20 ans



Une mort évitable à la base d’un avis du CCNE 
(avis n°76 sur l’obligation d’informer la parentèle



Ni le médecin ni le paCent n’avait fait 
remonter l’informaCon généCque 



Dénouer le casse-tête des découvertes incidentes  

concernant les données « actionnables »  

« Les médecins doivent respecter la préférence d’un 
patient de ne pas connaître les découvertes incidentes 

ou secondaires, tout en restant cohérents avec leur 
devoir professionnel d’assistance »

Avis n°124 du CCNE « Réflexion éthique sur l’évolution des tests génétiques 
liée au séquençage de l’ADN humain à très haut débit, 2016 



� Le consentement du participant à une 

recherche génétique doit être exprès 

� Seules doivent être communiquées les 

informations scientifiquement avérées et 

ayant un intérêt médical 



� Dilemme éthique : 

Un consentement général trop large ne 

serait pas compatible avec les dispositions 

du code civil ( la personne doit toujours 

être « dûment informée »)

                       Versus 

Mais un consentement recueilli avec une 

finalité trop précise serait incompatible 

avec l’essence même de la recherche



� Le consentement ne doit pas être élargi aux 

membres de la lignée génétique concernée sous 

pleine de fragiliser la recherche biomédicale



�  Le chercheur, en amont, doit permettre  aux 

personnes de fixer des domaines d’investigation 

à exclure (ex: variation du développement 

génital, trans-genrisme, etc.)

� Pouvoir exercer un droit de retrait à tout moment



Conclusion: 
nous n’avons le choix qu’entre deux risques

Application maximaliste du 
principe de précaution: 

freiner ou suspendre l’action

Application procédurale:  mettre 
en balance les risques en jeu


