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L’intérét porté aux affections génétiques participe de tendances de fond qui ont mis
au premier plan les préoccupations autour des maladies chroniques dans les pays occi-
dentaux, surtout toucheés jusque dans les années 1930 par les maladies aigués. Plus gé-
néralement, cet intérét est emblématique des évolutions de la biomédecine et de
I’hybridation des approches technoscientifiques liées aux sciences de la vie d’une part
et des pratiques cliniques d’autre part [Clarke, Mamo, Fisman et coll., 2003]. Mais,
plus encore que d’autres maladies faisant ¢galement I’objet de I’attention biomédicale,
les affections génetiques mettent en jeu une gamme de techniques nouvelles, un savoir
en developpement rapide et un imaginaire fertile, qui ont été bouleversés depuis une
trentaine d’années. En outre, elles ne constituent pas tout a fait des maladies chro-
niques ordinaires, du fait qu’elles engagent 1’hérédité. Dans ce contexte, ce chapitre a
pour objectif de résumer les transformations et les enjeux sociaux autour des savoirs et
des pratiques issus de la génétique médicale.

Epidémiologie

Classiquement, les généticiens s’appuient sur la notion de maladies « mendé-
liennes », qui suivent les lois de Mendel et sont principalement imputables a un geéne,
méme si d’autres genes et ’environnement peuvent en partie influer sur leur gravité.
Au plan épidémiologique, il est établi qu’environ 4% des nouveau-nés sont affectés
par une maladie mendélienne, une anomalie chromosomique (de nombre ou de struc-
ture), ou une malformation majeure (dont 1’origine, génétique ou non, n’est pas tou-
jours aisée a determiner) [Aymé, 1998]. Les maladies mendéliennes y contribuent pour
1% (8 000 naissances par an en France) et les anomalies chromosomiques pour 0,62%
(5000 naissances par an). Quarante-deux pourcents des interruptions médicales de
grossesse en France sont imputables a des malformations (2 800 par an), 38% a des
anomalies chromosomiques (2 500 par an), 7% a des maladies mendéliennes (440 par
an) et 13% a d’autres indications [Agence de la Biomédecine, 2009]. Si les maladies
mendéliennes sont les moins représentées, ce sont elles qui connaissent la plus forte



augmentation dans ce domaine entre 2005 et 2007 (plus 19%). Quant aux diagnostics
préimplantatoires, qui consistent a effectuer un diagnostic génétique sur des cellules
prélevées sur un embryon apres fertilisation in vitro, ils concernent 50 enfants nés vi-
vants pour la seule année 2007 [Agence de la Biomédecine, 2009].

A ces données agrégées il convient d’ajouter I’extréme diversité de ces affections,
puisque plus de 3 500 maladies génétiques ont été répertoriées - les plus connues étant
les myopathies, la mucoviscidose, la drépanocytose, I’hémophilie, etc. - et plus de
2 000 génes ont été identifiés a ce jour comme responsables de celles-ci [Agence de la
Biomédecine, 2009]. Autrement dit, si I’impact cumulé de ces maladies est non négli-
geable, I’impact de chacune d’elles, en termes purement quantitatifs, est parfois tres
réduit. C’est pourquoi ces maladies mendéliennes sont pour la plupart classées dans les
« maladies rares », qui touchent, selon la définition communément admise, moins
d’une personne sur 2 000 dans une population donnée. Ce n’est donc pas uniquement
en termes statistiques que 1’on peut comprendre leur émergence au premier plan des
préoccupations au sein des pays riches, une question sur laquelle il y aura lieu de reve-
nir. Précisons tout d’abord que certaines maladies mendéliennes montrent des réparti-
tions trés différentes selon les populations : la mucoviscidose est nettement plus fre-
quente chez les populations d’origine européenne, la drépanocytose 1’est davantage
chez les populations d’origine africaine, etc. Certains effets sociaux de cette répartition
inégale ont été montrés, notamment aux Etats-Unis, ou 1’assimilation de la drépanocy-
tose par les patients a une minorité « noire » et discriminée contribue a leur faible im-
plication au sein des associations de malades [Fullwilley, 1998]. Cette répartition iné-
gale a par ailleurs débouché sur des programmes de dépistage au sein de populations
en vue d’empécher ou de limiter grandement les naissances d’enfants atteints de mala-
die (Tay-Sachs dans les populations juives ashkénazes aux Etats-Unis, thalassémie en
Sardaigne et a Chypre notamment).

La situation se présente differemment dans le cas des maladies dites multifacto-
rielles, telles que le diabéte, 1’hypertension ou 1’obésité, qui engagent plusieurs genes
et pour lesquelles intervient I’environnement (a travers 1’alimentation, 1’exposition aux
risques, etc.). Leur composante génétique est plus ou moins clairement établie. Dans le
cas des cancers du sein notamment, 5% d’entre eux sont liés a une « prédisposition »
génetique familiale associee aux genes BRCAL et BRCA2, qui conduit a un risque
relatif variant de 1,5 a 5 environ [Inserm, 2008a]. Dans le cas du diabéte de type 2, des
génes de susceptibilité - on notera 1’atténuation du terme par rapport a celui de prédis-
position - ont été identifiés, mais ils provoquent une augmentation tres faible du risque
d’apparition de la maladie [Inserm, 2008a]. En bref, autant les maladies mendéliennes
sont rares et nettement d’origine génétique, autant les maladies multifactorielles sont
communes et présentent une part génétique qui préte a débat. Cette situation complexe
s’accompagne souvent d’une extension du champ de la génétique, qui conduit parfois
jusqu’a considérer que toutes les maladies se situent - au moins partiellement - sous
son influence. On en voudra pour preuve cette citation issue d’un ouvrage fameux de



santé publique consacré a la génétique : « Il y a aura une intégration inévitable de
I’information génétique dans tous les programmes de santé publique et pour toutes les
maladies » [Khoury, Burke, Thomson, 2000, p. 5]. Au-dela des chiffres, voyons brie-
vement comment le savoir sur les maladies génétiques s’est développé au sein des so-
ciétes.

Savoir et société

Au cours de la seconde moitié du XX° siécle, le génome, autrement dit I’ensemble
des genes, a été considéré par les biologistes comme un « programme » controlant les
évenements cellulaires et les caractéristiques du vivant. Si certains généticiens expri-
maient une relative prudence, globalement la génétique était censée influencer notre
facon de penser tout a la fois les capacités, les handicaps, les problémes sociaux, les
relations familiales et la qualité de vie [Conrad & Gabe, 1999]. Du fait de leur forte
composante génétique, les maladies mendeéliennes ont contribué a cette vision déter-
ministe de la place des génes dans 1’étiologie des maladies. C’est pourquoi dans les
années 1990, des chercheurs en sciences sociales ont mis en avant la notion de « géne-
tisation », congue comme une manicre d’appréhender des questions médicales ou so-
ciétales excessivement influencée par la génétique [Lippman, 1992]. Toutefois, une
inflexion s’est produite chez les scientifiques lorsque la séquence du génome humain a
été etablie au tournant du millénaire, car celle-ci n’a pas livré les clés espérées par cer-
tains biologistes sur les secrets de la vie. Ceux-ci ont d0 faire émerger des modeles
plus complexes reposant sur des notions d’effets réciproques entre facteurs génétiques
et non génétiques. Ce double mouvement de molécularisation et de complexification
donne lieu aujourd’hui a de vastes projets pour comprendre le role respectif et combi-
né des genes et de I’environnement dans 1’étiologie des maladies multifactorielles. En
lien avec ces projets, il convient de mentionner les recherches sur « 1’épigénétique »,
qui concernent les effets de I’environnement sur les modalités d’utilisation des génes
par les cellules, et I’héritabilité de ces changements en 1’absence de modifications de
séquences d’ADN. En outre, méme si des généticiens mettent en garde contre les sim-
plifications véhiculées par 1’idée d’un prétendu geéne de la violence ou de
I’homosexualité - et si on ne peut évidemment pas parler d’affections génétiques a leur
propos -, des recherches sur 1’origine génétique des comportements, qui reflétent un
courant de pensee davantage représenté aux Etats-Unis qu’en France [Gaudilliére,
1998], sont menées. Ainsi, tout en intégrant des degrés supérieurs de complexité, la
molécularisation du vivant se poursuit et 1’attention portée aux génes reste prégnante.

Pendant ces derni¢res décennies, ce savoir génétique n’est pas resté confiné aux
cercles savants, il s’est diffusé dans la société et est devenu - seulement en partie bien
sUr - partagé. Il imprégne d’ailleurs aujourd’hui les propos courants : « C’est dans mes
géenes », entend-on souvent. Les associations de malades et les médias ont participé et
participent ainsi a la propagation des connaissances et des espoirs liés a la génétique.



En France, 1’ Association frangaise contre les myopathies (AFM) notamment, contribue
activement au « souci du géne » dans la population [Rabeharisoa & Callon, 1999],
grace au fameux Téléthon, ce dispositif télévisuel de solidarité et de compassion vis-a-
vis des patients atteints de maladies génétiques rares. Cette diffusion d’une culture gé-
nétique au sein des sociétés touche également bien d’autres acteurs, tels que les déci-
deurs et les responsables politiques. Les firmes privées ne sont pas en reste, dans un
contexte de circulation internationale des connaissances, des méthodes et des maté-
riaux biologiques. Au-dela des maladies génétiques, les entreprises de biotechnologie,
qui s’appuient sur le génie génétique pour des applications aussi bien médicales
qu’industrielles, agricoles ou environnementales, connaissent d’ailleurs une augmenta-
tion importante de leur chiffre d’affaire (8% en 2007, 12% en 2008 malgre la crise,
etc.) [Ernst & Young, 2009]. En somme, le savoir génétique qui se diffuse dans la so-
ciété, les recherches scientifiques qu’il mobilise, I’intérét médiatique qu’il suscite et
les associations de malades qui font parler d’elles, conférent une véritable « prime »
aux maladies génétiques. En ressort une manicére d’appréhender la génétique au sein
des sociétés relativement complexe, entre peurs de manipulation scientiste et espoirs
de guérison.

Propriétés de ’information génétique

Les informations livrées par la genétique medicale partagent des propriétés avec les
approches non génétiques, tout en les reconfigurant, et en montrent d’autres qui leur
sont propres [Davison, 1996]. Tout d’abord, si I’incertitude est ancienne en médecine,
et méme inhérente a ’activité clinique, elle présente ici de nouveaux contours et
trouve de nouvelles sources. En effet, d’un coté les mutations (altérations génétiques)
peuvent contribuer a 1’établissement d’un diagnostic, de 1’autre, en cas de test pré-
symptomatique (avant 1’apparition de symptomes), elles ne présument souvent pas de
la gravité de la maladie et du moment auquel elle pourra intervenir. Si les effets des
mutations relevent de tendances (tel type d’altération est plus souvent associé a tel ef-
fet), celles-ci n’offrent pas toujours le caractére irrémédiable et clair qu’elles pouvaient
paraitre a premiére vue présenter. La « pénétrance » des génes notamment, autrement
dit la proportion de personnes porteuses de mutation développant la maladie, est va-
riable. La particularité réside donc ici dans le fait que cette incertitude semble prendre
a contrepied 1’essentialisme génétique, cette notion plus ou moins persistante dans la
société selon laquelle 1’essence de ce que nous sommes (ou de ce qu’est maladie) rési-
derait dans nos genes. Par ailleurs, outre leur possible ambiguité intrinséque, les cri-
teres génétiques de diagnostic entrent parfois en tension avec ceux d’ordre physiolo-
gique et biologique. Cet aspect, qui se manifeste de maniére bien différente suivant les
affections, est lié aux changements ou aux permanences en matiere de conception des
maladies découlant de la génétique. L’exemple de la mucoviscidose notamment il-
lustre la maniére dont la définition de la maladie s’est transformée au cours du temps,
en ajoutant des critéres génétiques (1’existence d’un nombre toujours croissant de mu-



tations identifiées dont les effets sont plus ou moins connus) aux critéres cliniques
(problemes respiratoires, etc.) et physiologiques (taux de chlore dans la sueur, etc.). Ce
point peut également étre rapproché de la définition de la frontiere entre normalité et
pathologie, une question médicale ancienne qui évolue sous I’influence de I’extension
de I’idée d’anormalité biomédicale dans les pays riches [Vailly, 2008].

Si la mise en évidence de mutations n’annonce qu’une probabilité plus ou moins
importante de maladie, elle peut contribuer néanmoins a modifier 1’identité des per-
sonnes concernées. C’est le cas lorsque celles-ci se découvrent porteuses d’une muta-
tion génétique dont les effets pourront se manifester plus tardivement, de facon cer-
taine (chorée de Huntington) ou avec une certaine proportion de risque (cancers du
sein familiaux). Bien sQr, la notion de « risque » de maladie dépasse largement le do-
maine des affections génétiques, puisque différents types de dépistages ou de dosages
biologiques peuvent la véhiculer. Neanmoins, une étude concernant les hypercholesté-
rolémies familiales livre des indications sur les differences entre les deux types de si-
tuations. Lorsque les personnes sont soumises a un test biochimique mesurant le taux
de cholestérol, le probleme est percu par elles comme familier, contrdlable et moins
inquiétant. Mais lorsque les personnes sont soumises a une recherche de mutation pour
la méme maladie, le probléme est percu comme incontrélable et de ce fait plus inquié-
tant [Senior, Marteau & Peters, 1999]. De maniere analogue, quand une personne ap-
prend qu’elle est « hétérozygote » pour une maladie « récessive », ¢’est-a-dire porteuse
saine d’une mutation qui n’a et n’aura jamais aucun effet clinique, une part de son
identité s’en trouve modifiée [Clarke, Mamo, Fisman et coll., 2003]. Ces pratiques ont
donc des incidences sur ce que nous pensons et voulons étre, individuellement et col-
lectivement [Rose, 2007].

En outre, la personne porteuse d’une mutation partage ce trait avec d’autres
membres de sa famille biologique, ce qui est susceptible d’influer sur les liens fami-
liaux. Cette caractéristique est propre a la génétique et ne devrait pas étonner, si 1’on se
souvient que celle-ci est définie comme « la science de I’hérédité ». L’information gé-
nétique est donc marquée d’une dualité : elle est a la fois individuelle par nature et par-
tagée au sein de groupes familiaux, voire, comme on 1’a vu plus haut, de communautés
géographiques. Peuvent alors émerger des questions relatives a la charge morale du
devoir d’informer sur les risques de maladie, puisque I’information des apparentés ne
peut se faire, notamment selon les lois francaises, que par les membres de la famille.
En outre, cette mutation portée par plusieurs membres d’une famille pose la question
des transformations des liens familiaux, dés lors que I’accent est mis sur le biologique.
Cet accent renvoie a une conception de la famille antérieure aux formes actuelles qui
connaissent bien souvent des recompositions [Finkler, 2003]. Enfin, il convient de
mentionner le probleme de la transmission a la descendance d’un bien éminemment
précieux dans les sociétés occidentales contemporaines, la santé, et les dilemmes
qu’elle peut provoquer. En lien avec la transmission, vient la question des temporali-
tés.



D’une maniére générale, I’'une des conséquences des évolutions en matic¢re de pré-
vention des maladies est d’induire une reconfiguration de la temporalité de la maladie :
il ne s’agit plus d’attendre le futur, mais de le transformer a partir de nouvelles con-
duites dans le présent. Cette idée s’ancre dans 1’obsession médicale, quasiment structu-
relle aujourd’hui, du diagnostic précoce. Mais il faut probablement aller plus loin en-
core et observer que ce qui est recherché avec la génétique est non seulement
I’anticipation, mais la plus grande précocité possible, ce qui implique non seulement
une inversion temporelle entre le diagnostic et I’apparition de symptomes, mais bien
souvent entre la naissance et la maladie. Ces nouvelles temporalités ont fait émerger,
particulierement dans le domaine de la génétique, la notion de « médecine prédic-
tive ». L’idée sous-jacente est que 1’examen génétique pourrait a terme produire une
information relative a 1’état de santé futur d’une personne. Aujourd’hui, en fonction de
ce qui a été expliqué précédemment, cette idée semble vouloir faire dire davantage a la
génétique que ce qu’elle est en mesure d’énoncer. Sauf pour les maladies mendé-
liennes a pénétrance forte, la médecine prédictive, en tout cas a ce jour, reste en grande
partie virtuelle [Inserm, 2008b].

Usages des tests genetiques

En dehors du cadre de la recherche, les tests pour des affections génétiques peuvent
contribuer a I’établissement d’un diagnostic aprés I’apparition de symptomes, a
I’identification de personnes ou de feetus a risque familial de maladie, ou a la détection
de ces personnes dans le cadre d’un dépistage systématique dans une population. Ils
sont donc divers a la fois du point de vue de la cible (individu/famille, population), de
I’objectif (recherche, diagnostic, évaluation d’un risque et prévention, décision en ma-
tiere de procréation), du stade de développement concerné (embryon, feetus, nouveau-
né, enfant, adulte) et des méthodes employées (analyse directe de I’ADN, étude de
marqueurs génétiques - autrement dit de séquences polymorphes d'ADN aisément dé-
tectables - associés a un gene responsable de maladie, dosage de substances orga-
niques, examen des chromosomes). Les questions qu’ils soulévent en fonction de leurs
différents usages étant nombreuses, seuls quels exemples significatifs, en plus de
celles qui ont déja été mentionnees, seront donnés ici.

La premiére question concerne la situation de « conseil génétique », cette consulta-
tion qui vise a informer sur l'origine d’une maladie, le risque de transmission et les
possibilités de diagnostic prénatal afin de détecter une éventuelle affection génétique
chez le feetus. Plus fondamentalement, elle concerne 1’autonomie des personnes, qui
trouve une pertinence particuliere dans le domaine de la génétique, dans la mesure ou
le poids de I’histoire et de I’eugénisme 1’a rendue sensible. Les lois de bioéthique fran-
caises prévoient d’ailleurs un encadrement strict des tests sur ADN, qui requicrent le
consentement écrit des individus testés. En lien avec ceci, la norme des consultations



de conseil génétique est la non directivité des médecins vis-a-vis des consultants. La
question de la relation entre professionnels et consultants en situation de conseil géné-
tique donne lieu a de nombreuses publications. Certaines d’entre elles mettent en évi-
dence les dilemmes des professionnels en lien avec leur position affichée de neutralité,
ou ceux des consultants face a une décision de diagnostic prénatal [Conrad & Gabe,
1999]. D’autres études montrent la fagcon dont les contraintes culturelles et sociales, au
rang desquelles on peut citer les impératifs de bonne santé dans nos sociétés,
I’influence des professionnels sur des parents qui se conforment a leur avis et le défaut
en matiére d’aide sociale aux handicapés, peuvent peser sur les choix des parents [Kerr
& Cunningham-Burley, 2000]. Une enquéte approfondie notamment étudie 1’impact
social de I’amniocentése aux Etats-Unis, montrant comment, dans un contexte
d’inégalités socioéconomiques et culturelles, les femmes deviennent des « pionniéres
morales », qui doivent prendre des décisions a la lisiére de nouvelles techniques
[Rapp, 1999].

Une autre question tient aux arguments mobilisés en faveur des tests et a leur capa-
cité a entrer dans des politiques de santé, comme les dépistages en population [Vailly,
2006]. A cet égard, les depistages pratiqués a la naissance (dépistages néonatals) cons-
tituent les tests de repérage des maladies génétiques globalement les plus utilises. Leur
nombre augmente d’ailleurs rapidement, notamment aux Etats-Unis, ou plus de 30 ma-
ladies sont dépistées en moyenne a la naissance, et plus lentement mais régulierement
en Europe. L’impact de ces dépistages en termes purement quantitatifs reste néan-
moins limité, dans la mesure ou ils concernent des maladies rares ou trés rares. Lors-
qu’ils sont associés a des traitements efficaces, ces dépistages sont unanimement ap-
prouvés dans le monde médical et des administrations de santé (pour la phénylcétonu-
rie par exemple), mais ils peuvent faire 1’objet de débats lorsqu’ils ne sont pas associés
a des traitements efficaces ou quand leurs résultats sont difficiles a interpréter, ce qui
constitue le cas le plus fréquent aux Etats-Unis. Ils illustrent ainsi 1’évolution des
normes en matic¢re de dépistage d’affections génétiques.

Une derniere pratique en évolution rapide concerne la vente de tests génétiques sur
Internet, a relier a la place des intéréts économiques et privés dans le développement
de la biomédecine [Clarke, Mamo, Fisman et coll., 2003]. Aujourd’hui, pour 400 dol-
lars, des entreprises aux Etats-Unis renseignent leurs clients - ou plutét prétendent les
renseigner - sur leurs prédispositions a développer une trentaine de maladies ou de
traits (cancer du sein, infarctus, obésité, tendances maniaco-depressives, risque de dé-
pendance a I’alcool, prédisposition au QI supérieur a la moyenne, etc.). Ces tests susci-
tent des oppositions de la part de généticiens ou de responsables d’administrations de
santé qui contestent leur validité scientifique et s’inquictent de certains de leurs effets
psychologiques et sociaux. En outre, les risques de discrimination de la part des assu-
reurs, des employeurs, etc. sont régulierement pointes par les observateurs. Paralléle-
ment des laboratoires privés proposent des dépistages a des couples pour des maladies
mendéliennes en amont d’une grossesse, en négligeant au passage la question de la



diversité des maladies possibles. Dans ce contexte, ¢’est toute la question de la régula-
tion des tests genétiques qui est posée. Les lois de bioéthique francaises, cela a été
évoqué, régulent de manicre relativement stricte 1’usage de ces tests dans le cadre hos-
pitalier, en mettant en avant les fins médicales qu’ils doivent poursuivre, le consente-
ment écrit des individus testés, le caractere de gravité de la maladie pour les tests pré-
natals, etc., et en évoluant — souvent avec décalage — sous I’influence des pratiques de
terrain. En revanche, le marché des autotests génétiques sur Internet se trouve dans un
complet flou juridique. Tout ceci illustre des dynamiques sociales et de nouveaux en-
jeux autour du vivant.

Conclusion

Le développement de la génétique moléculaire et médicale montre I’intrication de
normes, de valeurs, d’alliances et d’intéréts publics et privés. La cartographie du gé-
nome humain conduite en France dans les années 1990 en livre un bon exemple. Elle
montre en effet une alliance entre recherche publique et associations privées, puis une
tentative d’accord avec des intéréts privés états-uniens débouchant sur une crise, ou
défense étatique de 1’intérét national au nom de « I’ADN frangais » et arguments
éthiques au nom de la vie des malades s’entrechoquent [Rabinow, 2000]. Globalement,
si ce développement de la génétique a eu et a encore beaucoup d’impact en termes de
représentation du vivant et de nous-mémes, et s’il connait des applications utiles du
point de vue de 1’aide au diagnostic, il montre - pour le moment ? - peu d’effets du
coté des nouvelles thérapeutiques. La thérapie genique (le fait de corriger directement
un défaut genétique par les outils de la biologie moléculaire) reste limitée a quelques
succes et la pharmaco-génomique (le fait de chercher a adapter des médicaments aux
génes de chacun) est davantage annoncée que realisée. La complexité du vivant n’a
pas fini d’étonner les chercheurs, de déplacer les frontieres du savoir et d’étre accom-
pagnée de simplifications et de fantasmes. C’est dire qu’il y a lieu de distinguer les
ambitions affichées de la part des acteurs, les phénomeénes que 1’on peut réellement
observer et I’idée que 1’on s’en fait au sein d’une société donnée.
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