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1. Introduction

- Le dépistage néonatal= Norme de soins

- Acces en temps opportun au diagnostic, au traitement et aux soins

WHAT DOES NEONATAL SCREENING MEAN FOR PATIENTS?

TIMELY ACCESS TO DIAGNOSIS, TREATMENT AND CARE!

© Neonatal Screening Day 2024
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1. Introduction

- Participation dans les programmes:

« Les programmes de dépistage n'auront un impact significatif sur
la sante de la population que si une proportion suffisante de
la population éligible y participe.»

(Screening programs, a short guide, Organisation mondiale de la santé (OMS), 2020)
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CONVENTION
RELATIVE

AUX DROITS




2. Les droits du nouveau-né aux
bénéfices du progres scientifique

Nations Unies, 1989
Article 3:

1. Dans toutes les décisions qui concernent les enfants,
qu'elles soient le fait des institutions publiques ou privées de
protection sociale, des tribunaux, des autorités

SO SO . CONVENTION
administratives ou des organes législatifs, l'ifitérét’Supérienur RELATIVE

AUX DROITS

de I'enfant doit étre une considération primordiale. DE 'ENFANT
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2. Les droits du nouveau-né en
matiere de santé

Nations Unies, 1989
Article 24

1. Les Etats parties reconnaissent le droit de 1'enfant de
jouir du me€illetrétat’desante possiblé’et de bénéficier de
services médicaux et de rééducation. Ils s'efforcent de

garantir qu'aucun enfant ne soit privé du droit d'avoir accés gg{%‘i‘“"g ION
a ces services. AUX DROITS

DE LENFANT
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2. Les droits du nouveau-né en

matiere de santé

Nations Unies, 1989
Article 24

- 2. Les Etats parties s'efforcent d'assurer la
realisation intégrale du droit susmentionné et, en
particulier, prennent les mesures appropriées

CONVENTION
pour : (...) RELATIVE
. ) ) AUX DROITS
d) Assurer aux meres des soins prénatals et DE LENFANT

postnatals appropriés;
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2. Les droits du nouveau-né en
matiere de santé

Nations Unies, 1966

Article 15 VV/ \Q\)
1. Les Etats parties au présent Pacte V v
reconnaissent a chacun le droit: \\“ y)/
a) De participer a la vie culturelle;

b) De bénéficier du progres scientifique et de ses Pl ML ';acf)'g:f:gﬂ::'f
applications; sociaux et culturels
(...)
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2. Devoirs de I'état

‘ "L’e fait de ne pas fournir des soins 'II)'ERO lel’l\é)CF{QLLAC‘ZNI-i[I)LD
médicaux ou de ne pas prendre de PROTECTION LEGISLATION
mesures de prévention sanitaire peut AND POLICY 2018

étre considéré comme une
négligence médicale envers
I'enfant en vertu de la législation sur
la protection de la jeunesse."

Canadian Child Health Law: Health Rights and Risks of Children (Knoppers, 1992)
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2. Devoirs de I'état

- La compétence « parens patriae » :
+ Vise a protéger les personnes vulnérables

- Devait étre exercée dans « 'intérét » de la personne protégée ou encore,
a son « avantage » ou pour son « bien-étre ».

- Permet a I'état « agir a la place d'un pere ou d'une mere afin d’assurer
la protection de ’enfant »

[1986] 2 R.C.S. 388, [1986] A.C.S. no 60.
A.C.B.c. R.B,,[2010] O.J. No. 4558, au par. 23.
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3. Ethique et santé publique
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3. Ethique et Santé Publique

" Evaluer le rapport bénéfice-risque d'un
programme de dépistage de la population
nécessite également d'atteindre un consensus
sur un certain nombre de questions de
politique sociale. Ces questions de politique
incluent la détermination du rapport le plus
souhaitable entre la sensibilité et la spécificité
(c'est-a-dire le rapport entre faux positifs et
faux négatifs) et I'établissement de criteres
appropriés pour évaluer le rapport cofit-
efficacité "

Le 25 Octobre 2024

Journal of
Personalized
Medicine
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Review

Of Screening, Stratification, and Scores
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Abstract: Technological innovations including risk-stratification algorithms and large databases
of longitudinal population health data and genetic data are allowing us to develop a deeper un-
derstanding how individual behaviors, characteristics, and genetics are related to health risk. The
clinical implementation of risk-stratified screening programmes that utilise risk scores to allocate
patients into tiers of health risk is foreseeable in the future. Legal and ethical challenges associated
with risk-stratificd cancer care must, however, be addressed. Obtaining access to the rich health
data that are required to perform risk-stratification, ensuring equitable access to risk-stratified care,
ensuring that algorithms that perform risk-scoring are representative of human genetic diversity, and
determining the appropriate follow-up to be provided to stratification participants to alert them to
changes in their risk score are among the principal ethical and legal challenges. Accounting for the
great burden that regulatory requirements could impose on access to risk-scoring technologies is
another critical consideration.

Keywords: bioethics; cancer screening; law; stratification; personalized medicine; polygenic risk scores

1. Introduction

“All Screening Programmes Do Harm; Some Do Good as Well, and of These, Some Do
More Good than Harm at Reasonable Cost” [1].
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3. Ethique et Santé

Publique

Le consentement dans le dépistage néonatal au

Québec

e Auparavant: implicite (les parents peuvent activement

refuser)

* Depuis 2013: explicite (les parents doivent donner le
consentement verbal, documenté sur le formulaire de

dépistage)

Le 25 Octobre 2024
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4. Quo Vadis?
Perspectives Futures

Sample Footer Text
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4. Le séquencage géenomique dans le
dépistage néonatal

e 3eginANGS”
™ ——\“ |’ 3 B 1}
@ O DL g (\ Genomes
nann NEWBORN GENOMIC SEQUENCING Programme e
Continuing the conversation about R OGO .l_ _“. ...‘

to end the diagnostic odyssey

PEirststeps R
(4 Early Check i
s GUARDIAN
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4. Le séquencage géenomique dans le
dépistage néonatal

Les projets de recherche internationaux:

* Recrutement : Principalement durant la période prénatale. La
plupart des projets facilitaient également l'inscription apres la
naissance

« Consentement: Explicite, Par I'intermédiaire de 1'équipe de
recherche, des professionnels de santé ou par des plateformes en
ligne.

» Echantillon: Utilisent des échantillons résiduels ou font la collecte
d'un nouvel échantillon
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4. Le séquencage géenomique dans le
dépistage néonatal

* « La prise de décision avant le dépistage, ainsi que I'obtention d'une
participation éclairée, deviendront de plus en plus difficiles en
raison de la nature et de la complexité des résultats de séquencage
génomique. » (Knoppers, Bonilha et al , 2024: EJHG, traduction)

« Consentement éclairé VS Consentement approprié

bic'ethlcs e % PR

ORIGINAL ARTICLE & Open Access

Moving from ‘fully’ to approprlately informed consent
in genomics: The PROMICE framework

Julian J. Koplin 24, Christopher Gyngell, Julian Savulescu, Danya F. Vears
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4. Le séquencage géenomique dans le
dépistage néonatal

+ « Un consentement approprié offre un équilibre
proportionné entre la garantie de 'universalité continue

du dépistage des conditions de santé importantes dans le
dépistage néonatal et la reconnaissance de la complexité que
I'introduction d'une technologie de génomique clinique dans
le domaine du dépistage générera. »

(Knoppers, Bonilha et al ,2024: EJHG, traduction)
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4. Quo Vadis? Perspectives futures

Les droits du nouveau né en
matiere de santé

Les enjeux éthiques: Les enjeux pratiques:
-consentement Le dépistace - technologie
-nombre de conditions Y adouins -le nombre de travailleurs
inclues génomique de la santé
- La vie privée - implémentation dun
(etc.) programme dans un

cte. systeme publique
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