UNIVERSITE René DESCARTES
(PARISV)
Président Pr P DAUMART

DEA D’ETHIQUE MEDICALE ET BIOLOGIQUE
Directeur Pr CHERVE
Promotion 2000-2001

TITREDU MEMOIRE:

L’ agénésie du cor pscalleux : analyse des pratiques en
matiéere de diagnostic prénatal d’une malformation cérébrale
apronostic incertain.

Présenté par : Marie-Laure MOUTARD

Directeur de mémoire: Dr Josué FEINGOLD
Codirecteur demémoire: Dr Grégoire MOUTEL

PRIX MAURICE RAPPIN 2001



TITRE L’agénésie du corpscalleux : analyse despratiquesen matiere
de diagnostic prénatal d’'une malformation cérébrale a pronostic
incertain.

Marie-Laure MOUTARD
RESUME :
Le diagnostic prénatal des malformations cérébrales fodales repose sur
I’ échographie obstétricale. Cet accés a la pathologie fodale n'est pas
encadré, a l’inverse du diagnostic prénatal a visée génétique, par des lois
ou des décrets. Nous avons interrogé 7 medecins référents en diagnostic
prénatal par imagerie appartenant pour la plupart a des Centres
Pluridisciplinaires agréés de Diagnostic Prénatal pour analyser leur
pratique et voir s cette absence de loi était source de problémes éthiques.
Il apparait que les professionnels se sont dotés de regles et de chartes
visant a encadrer la formation, I’information et |’accompagnement des
patientes, dans le souci de respecter les principes d'autonomie et de
bienfaisance. lls soulignent toutefois la nécessité d’homogénéiser la
formation et I’évaluation en échographie fodae. Dans le cas particulier
des malformations cérébrales fodales a pronostic incertain, la place du
spécialiste (neuropédiatre) devrait étre plus systématique dans la prise en
charge pluridisciplinaire des patientes.

SUMMARY :

Prenatal diagnosis of fetal cerebral malformations is done by obstetric
ultrasound screening. But this access to prenatal diagnosis is not
supervised by any legislation in France. We have done interviews of 7
medical doctors considered as expert in fetal ultrasound screening in order
to assess if this lack of legislation could lead to some ethic problémes.
Actually in their medical practice, rules created by professionals
themselves exist in order to provide complete and relevant information to
pregnant woman, obtain informed consent and respect autonomie.
Nevertheless, professionals underline the need of more homogeneous
formation in obstetric ultration and regular evaluation of their practice. In
the particular case of fetal central nervous system malformation, the help
of specialist (neuropediatrician) should be more asked in the
multidisciplinary medical team.

Mots clés: diagnostic prénatal, échographie fodale, agénésie du corps
calleux, information, consentement, pratique médicale.

Key words: prenatal diagnosis, obstetric ultrasound, corpus callosum
agenesis, information, consent, medical practice.



Sommaire

[ TP OAUCHION ......ooooooooooooooeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee e 3
| ) Probl@émMatiqUE...............oooooooooooooooooooooeoeooeoeoeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee 4
[T ) MENOUAOIOGIE.............oo oo 6
[l - ChoiX de 18 METNOAE. ..ottt ettt eeeneateneetesteneenesneneas 6
£ — Themes evalugs et structure de Ientretien (anNeXe [) .....oovevoveioiiiiiiiiii 6|
B — Echantillon des personnes interrogées : choix des medecins.............oovovoveevoveriiiiiiciiiiiieiecieee 7
B - ANALYSE A€ COMEBTIT ...ttt ettt e seeneanene 8|
L11 ) RESUITAES ....oooooooooooooooooooooooeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee 8
- Profil de [a population STUAICE ..........cooo ettt e e e e ettt e e e e e e ebbeaeeeeeeenn 3
- La pratique de ['1magerie fetale ..o 9
R . 1 NOmMDIe et dates deS EF .........c.cvoiiieieiiiieieiieieeteeeeee ettt ettt teieetenteteseeneeeenneneas 9
B2 Lareglementation........cooooioiiiiioiiieiiie e 10]
2.3 €S €CHOZIAPNISTES ......cvviiiiiiiicicic e 11]
R . 4 L’ information avant PeXaAMCIL........c.cueveueevereueiereriieretetetetitereteteeeneteretenteseneetesetentesenetsneneneeneneeene 12]
B - L’agénésie isolée du corps calleux (ACCI) : PINFOrMation ...........c.eoveveeeeiruereirieeeiriereiirieieiiieieeenesienencanes 14
B.1 L’ACCI : fréquence, attitude, PETCEPIION. ....voveveverieiereriieieiceetet ettt 14
B2 LIAIMNOMCE ...ttt bbbt 1]
B3 L8 PIOMOSTIC ... vttt 19]
B4 LS QOCUIMCIIES ...ttt ettt eb et sbensasenas 21|
—La décis1on de poursuivre OU NOM 1a GIOSSESSE .....veerurerrrueerrireerieeeriteeriteenteesiteesreesireesseesteesseesseessressnees 21
T LES INTEIVENANTS ...ttt e eaa e s 22
#.2 Role d’une mformation prealable. ... 23|
D o eI Lo 27
1-Choix et critique de la méthodologie.............ccccoooooorvvivvovvvvovveecciiiieeeeoeeccc 27
[l — 1 Critique de entretien et PEchantillon ..........c.ooveoveivveierinieniiiiieieeeeeeeeeeeeeeeee 27
|1 -2 = Critique dU qUESTIONMALIIE .....euvetitenietiteitetiteiet ettt 28|
B - DISCUSSION €8 TESUITALS ...ovovieiieiiiii 28
R -1 L’ INTOIMALION @ PITOTT ...ttt ettt et eneseeseeesnene 28
R-2 L INfOIMAtION @ POSIEIIONT ... vttt eeeeteeceteteneeteteatetetenesteneeateteeseeneeeseneneenenentanesecanenencane 31|
-2-1 Information Sur I€ d1a@NOSTIC. ........eiivuiiiiiiiiiee et st e e 32
D-2-2 L’information sur le diagnostic et le pronostic : les conditions de délivrance. ..........c.ccocvenee... 33
-2-3 LInTormation SUr 1€ PrONOSTIC. .....ueiiiuiiiiiiiiieeeiiiee ettt et e ettt e sttt e et e e et e seanaeessaneeeens 35
Abréviations
ACC agénésie du corps calleux
ACCI agénésie isolée du corps calleux

ANAES Agence Nationale d’Accréditation et d’Evaluation en Santé



L’agénésie du corps calleux : analyse des pratiques en matiére de DPN d’une malformation cérébrale a pronostic incertain

AP-HP

ANDEM

CFEF
CNGOF
CPDPN
CR
CSp
DPN
EF
IMG
IRMf
MCF
MS

SA

Assistance Publique — hopitaux de Paris

Agence Nationale pour le Développement de 1I’Evaluation Médicale

College Frangais d’échographie foetale
College des Gynécologues et Obstétriciens Frangais
centre pluridisciplinaire agréé de diagnostic prénatal

compte rendu

code de santé publique

diagnostic prénatal

échographie feetale

interruption médicale de grossesse

imagerie par résonance magnétique feetale

malformation cérébrale feetale

marqueurs sériques

semaine d’aménorrhée

Page 2



L’agénésie du corps calleux : analyse des pratiques en matiére de DPN d’une malformation cérébrale a pronostic incertain

| ntroduction

Le diagnostic prénatal (DPN) connait depuis une vingtaine d’années un développement majeur en raison des

progres réalisés dans le domaine I’imagerie feetale et de la génétique moléculaire.

Le DPN par imagerie fodale repose essentiellement sur 1’échographie feetale (EF), moins souvent sur ’imagerie
par résonance magnétique feetale (IRMf) qui reste limitée aux cas difficiles (Barnett 2000, Levine 1999). Son but
est de dépister les malformations feetales mais aussi d’apprécier plus globalement le bien étre foetal (nombre de
feetus, croissance, vitalité et mobilité feetales, anomalie placentaire, présentation...) (ANDEM 1996) . Ce DPN par

imagerie occupe ainsi une place prépondérante :

il s’adresse a toutes les femmes enceintes
il repose sur un examen, I’EF, d’une relative simplicité technique et reproductible

il est sans danger pour la femme enceinte et le feetus

YV V V V

3 examens sont pris en charge par I’assurance maladie

Le diagnostic d’une malformation cérébrale fodale (MCF) repose donc sur I’EF ; en dehors des malformations
précoces concernant la fermeture du tube neural (anencéphalie, myéloméningocele), le diagnostic est le plus
souvent réalisé lors de la deuxiéme EF dite EF morphologique, vers 20-22 semaines d’aménorrhée (SA). Toutefois
le développement particulier du cerveau (gyration tardive) ou du cervelet (croissance a partir de 30 SA) font que le
diagnostic peut étre tardif, a partir de 30 —32 SA (Moutard 1999, Gélot 2000).

Les malformations cérébrales dépistées sont schématiquement divisées en trois types :

» les malformations séveres, rapidement létales ou grevées d’un pronostic trés sombre (handicap sévere
mental et moteur, épilepsie). L’information donnée par les différents intervenants en DPN est

consensuelle.

» Les malformations « bénignes », sans retentissement sur le développement psychomoteur de 1’enfant a
venir (kystes des plexus choroides avec un caryotype normal, dilatation ventriculaire modérée) ou, la
aussi, les avis des médecins convergent. En revanche, le vécu des couples est trés variable et dépend
beaucoup de I’information donnée lors du diagnostic ; la découverte d’une anomalie méme bénigne est
toujours facteur d’angoisse et de questionnement sur 1’avenir. Le suivi de 1’enfant est important pour
s’assurer de I’absence de retentissement de cette période anténatale troublée sur la relation parent enfant

et le développement de 1’enfant.

» Le cas le plus difficile concerne les malformations cérébrales dont le pronostic est variable, tantot

favorable, tanto6t défavorable avec risque de retard intellectuel, d’épilepsie et de troubles du
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comportement. Parmi ces malformations cérébrales a pronostic incertain, I’agénésie du corps calleux
(ACC) occupe une place particuliére : c’est la plus fréquente des malformations cérébrales et son
diagnostic prénatal est maintenant la régle (Jeret 1987). Lorsqu’elle est en apparence isolée (ACCI) c’est
a dire sans étiologie retrouvée, qu’il s’agisse d’anomalie chromosomique, de malformations cérébrales ou
somatiques associées, de maladie métabolique, de prise de toxique ou encore d’antécédents familiaux
évocateurs d’une pathologie neurologique familiale, il peut y avoir des personnes asymptomatiques,
d’autre présentant les signes habituels de 1’affection (retard intellectuel, +/- épilepsie, troubles du
comportement) mais avec une intensité variable (Moutard et Kieffer 1999). L’association de phénotypes
trés différents avec cette malformation rend I’information prénatale particulierement délicate (). Le
diagnostic et souvent 1’information concernant cette malformation sont donnés par le médecin qui fait

I’EF morphologique.

Le dépistage de ces malformations séveres, ou a pronostic intermédiaire va conduire a prendre une décision quant
a la poursuite ou non de la grossesse ; en effet contrairement aux malformations rénales ou cardiaques par exemple
ou un accouchement prématuré, une intervention précoce aprés la naissance peuvent étre indiqués, les
malformations cérébrales ne relévent en régle d’aucune indication de ce genre. Le DPN d’une malformation
cérébrale feetale non bénigne conduit donc habituellement & une décision d’interruption médicale de grossesse
(IMG).

Dés lors le DPN par imagerie feetale souléve de nombreuses questions puisque, s’adressant a toutes les femmes
enceintes souvent bien au fait du « comment » et du « quand » de I’examen grace a la médiatisation, mais moins
du « pourquoi », il constitue le seul acces aux malformations cérébrales foetales et confere a celui qui le réalise une

responsabilité dans le diagnostic, I’évaluation du pronostic et sur une décision grave : I'IMG.

| ) Problématique

Si le DPN par imagerie occupe une large place, il n’est pas le seul acces au foetus et on dispose également pour

dépister des anomalies feetales du DPN a visée génétique, qui repose sur différents prélévements :

» les marqueurs sériques, béta HCG, alphafoetoproteine, sont accessibles a toute femme enceinte, et
définissent une zone de risque de la trisomie 21.

» L’amniocentése, la ponction de trophoblaste ou le prélévement de sang feetal, selon le terme de la
grossesse, permettent la réalisation d’un caryotype feetal (diagnostic les anomalies chromosomiques), de

recherche d’une maladie héréditaire par I’étude de I’ADN et les dosages enzymatiques.

Ainsi en matiére de DPN il importe de distinguer ce qui est proposé a une femme (un couple) a risque et ce qui est
du dépistage systématique et s’adresse donc a toutes les femmes :

échographie

A
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Couple a risque

\ amniocentése

échographie

systématique marqueurs sériques (MS)

amniocentése

si 4ge maternel > 38 ans

si anomalie a I’EF, aux MS

Le DPN des malformations cérébrales et notamment de I’ACCI se situe clairement dans le DPN systématique

utilisant de premiére intention I’ échogr aphie fogtale.

Le DPN par imagerie fcetale s’oppose point par point a ce DPN génétique :
» acces large
» pas de centre agréé d’EF
» D’examen peut étre pratiqué par tout titulaire d’un dipléme de médecin et par les sages-femmes.
» la réalisation d’une EF n’impose pas de donner une information préalable ni de recueillir un
consentement

» enfin I’examen est habituellement demandé par un médecin et le résultat rendu par un autre.

Ces deux modes d’accés a la pathologie feetale sont donc trés différents et de cette opposition nait une premiére
problématique : le DPN par imagerie n’est actuellement encadré par aucune législation mais cette absence
d’encadrement entraine - t-elle un dysfonctionnement ? En d’autres termes comment s’organise la pratique de ce
DPN et les procédures actuellement mises en place permettent elles le dépistage des MCF, la prise en charge,

I’accompagnement des couples sans qu’il y ait nécessité de légiférer ?

Les malformations cérébrales occupent une place a part parmi ces anomalies : d’abord parce que le cerveau n’est
pas un organe comme les autres, il revét une valeur symbolique particuliére, lieu de la pensée, du raisonnement, de
la relation avec le monde extérieur (Dortier 1999). Les futurs parents savent intuitivement qu’une atteinte de cet
organe ne peut qu’étre grave : de tous les « retards », c’est le retard mental qui est mis en avant et redouté. Lorsque
les parents pergoivent également que l’enfant peut présenter des problémes moteurs, les mots pour décrire le
handicap supposé ne sont jamais trop durs (‘ sera-t-il un « légume » ?, passera-t-il sa vie en « petite chaise » ?
« sera-t-il un handicapé a vie » ?). L’absence de thérapeutique médicale ou chirurgicale contribue a accentuer la
gravité¢ d’une telle malformation.

L’ACCI est associée a des phénotypes trés variés : il existe des adultes, des enfants asymptomatiques (Lemesle
1997), et plus souvent, des enfants présentant un retard intellectuel variable, parfois associé a des troubles du
comportement et a une €pilepsie dans la moitié des cas. L’essor du DPN a conduit a faire ce diagnostic de plus en
plus souvent avant la naissance avec pour conséquence une IMG dans la quasi-totalité des cas ; toutefois, certains

couples ayant opté pour une conservation de la grossesse, plusieurs équipes ont rapporté le devenir des enfants
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apres études rétrospectives ou prospectives (Pilu 1993, Vergani 1994, Moutard et Kieffer 1999) . Il est alors
apparu que pres de 70 - 80 % des enfants évoluaient favorablement en termes de développement psychomoteur et
mental ; toutefois dans plusieurs de ces études le recul est insuffisant et les méthodes d’évaluation des enfants ne
sont pas standardisées. L’ACCI est considérée comme une malformation cérébrale a pronostic intermédiaire, sur

laquelle pésent encore de nombreuses questions quant au devenir de 1’enfant.

Le DPN de I’ACCI est fait par le médecin qui réalise I’EF, en régle lors d’un examen systématique : comment sont
annoncés aux couples la malformation et son pronostic ? Dans le cas particulier de ces anomalies & pronostic

variable, incertain, comment est donnée I’information, par qui, et permet-elle un choix éclairé ?

Il ) Méthodologie

1 - Choix de la méthode

Le choix de la méthode de recueil des données s’est fait grace a une enquéte aupres des échographistes, au moyen
d’entretiens semi-directifs avec trois thémes : état des lieux en EF, I’information, la décision devant une anomalie
neurologique a pronostic incertain, I’ACCI.

Un entretien semi directif consiste en 1’évaluation des pratiques d’un professionnel a travers un panel de questions
ouvertes permettant d’analyser ses choix et ses attitudes professionnelles.

Ces questions ouvertes sont souvent complétées de questions fermées permettant de préciser des aspects
techniques et quantitatifs liés a sa pratique.

Ce mode de recueil a été choisi parce qu’il permettait d’avoir, plus qu’un questionnaire a réponses simples adressé
de maniére anonyme a un large échantillonnage de médecins pratiquant | ‘EF, une description des pratiques et des
jugements de professionnels impliqués dans le diagnostic prénatal des malformations neurologiques, et dans
I’accompagnement des couples a la décision.

Le questionnaire a été testé aupres de 5 personnes pour en évaluer la compréhension et la faisabilité avant d’étre
mis en place définitivement

Les questions ont été regroupées par thémes.

2—-Thémesévalués et structure del’entretien

L’entretien (Annexe I) est construit a partir d’une alternance de questions fermées et de questions ouvertes visant a
explorer

- la réalisation de 1’examen et les pratiques habituelles en EF

- comment est donnée 1’information concernant la malformation cérébrale (ACCI), par qui et & quel moment ?

- comment s’organise I’accompagnement des couples vers la décision d’IMG ou de conservation de la grossesse ?
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Les questions 1 a 9 établissent le profil professionnel du médecin en recueillant des renseignements sur la
spécialité exercée, le lieu d’exercice, la part occupée par I’EF, le nombre d’années d’expérience dans ce domaine,
et des renseignements personnels concernant 1’age, le sexe , et le nombre d’enfants.

Les questions 10 a 17 concernent la réalisation technique de I’imagerie feetale (EF et IRMf) et ’encadrement de
cette pratique : lois, chartes ou recommandations.

Les questions 18, 19, 20, 23-25 concernent I’ACC : données épidémiologiques, examens prescrits, IMG,
perception par les médecins du pronostic.

Le compte rendu et donc I’information écrite fait 1’objet des questions 29 et 30.

Les questions 17, 21, 22, 26, 27, 28 s’intéressent a I’information donnée avant 1‘échographie puis a I’information
donnée lors de la découverte d’une ACCIL.

Les questions 31-35 concernent I’information donnée avant le recours a un référent et son impact sur la décision.

3 — Echantillon des personnesinterrogées : choix des médecins

Nous avons interrogé des médecins impliqués a la fois dans le diagnostic, I’information (c’est a dire connaissant le
pronostic) et ’accompagnement des femmes (des couples) confrontés & la découverte d’une anomalie cérébrale
feetale. Ceci imposait de s’adresser a des médecins ayant une grande connaissance en EF et donnant
personnellement une information sur le diagnostic et le pronostic d’une ACCI.

Or toute malformation « d’une particuliére gravité et reconnue comme incurable au moment du diagnostic »
(article L2213-1 CSP) peut faire l’objet d’'une demande d’IMG et impose de s’adresser a un Centre
Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal (CPDPN) agréé (article L2131-1, article L2213-2 CSP) ou I’avis d’un
expert en DPN et d’un médecin appartenant a ce CPDPN va étre sollicité pour autoriser ou non I’'IMG (article
L2213-1 CSP).

C’est donc a I’intérieur de ces CPDPN que nous avions la possibilité de rencontrer les référents en terme de DPN,
de connaissances sur les malformations et notamment les malformations neurologiques foetales rares et a pronostic
incertain, et recenser ainsi les grandes orientations de la pratique qualitative de soins a partir d’un faible panel.
Notre étude a porté sur les centres de DPN de la région Ile de France.

La région Ile de France couvre une vaste population : en 1997, il y avait 11 millions d’habitants, soit 236845
grossesses aboutissant a la naissance de 162032 enfants nés vivants et 74813 décés (source Collége Frangais
d’Echographie Foetale 1997).

Elle comporte 7 CPDPN : 6 centres ont participé a cette étude ce qui correspond a pres de 80 % de 1’activité de
DPN concernant les malformations cérébrales. Nous avons choisi d’interroger un des référents de chaque centre.
Par ailleurs un référent, hors centre a participé a notre étude au titre de Président du Collége Francais

d’Echographie Feetale (CFEF).

Les critéres de choix de chaque médecin participant a cette étude et appartenant a un centre étaient que la personne

devait :

»  étre compétente en échographie foetale

» étre impliquée dans I’annonce des malformations et notamment des malformations cérébrales
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»  étre partie prenante dans I’accompagnement des couples

Lorsque plusieurs médecins répondaient a ces critéres dans un CPDPN, le choix du médecin interrogé s’est fait au
hasard.

Le but d’une telle évaluation n’est pas de dégager des données statistiques mais de repérer de maniére qualitative
les enjeux liés a la pratique du DPN en terme d’information et d’accompagnement. Ceci nous permet d’explorer la
particularité¢ de chacun et chaque cas de figure dans un domaine finalement tres spécialisé ou chaque cas est une
exception.

Les résultats sont donc présentés en nombre absolu de réponses et sous forme d’analyse de contenu.

4 - Analyse de contenu

Les entretiens semi-directifs ont été enregistrés aprés accord de la personne interrogée puis retranscrits
intégralement. Tous les médecins interrogés ont donné leur accord au principe de cet étude et a I’exploitation
anonymée des résultats.

Une analyse du contenu a été réalisée au moyen d’une grille de lecture en reprenant, question par question, les

mots clé et les idées dominantes de chaque réponse puis en comparant les réponses de tous les intervenants.

Lorsque les personnes interrogées sont citées, le texte apparait en italique, de maniére anonyme, et il est retranscrit

sans modification.

[11) Résultats

1 - Profil dela population étudiée

Nous avons interrogé un représentant dans 6 CPDPN et un référent reconnu au plan national : il s’agit du Président
du Collége Frangais d’Echographie Feetale (CFEF).

Tous les centres sauf un ont accepté de répondre au questionnaire. Ce refus a concerné un centre ou les différents
médecins ou soignants impliqués souhaitaient répondre ensemble au cours d’un staff collégial ce qui n’était pas

compatible avec le type d’entretien et de renseignements que nous recherchions.

Il s’agit de 6 hommes et une femme, gynécologues obstétriciens, pratiquant tous 1’échographie feetale au moment
de I’interrogatoire sauf un qui ne fait plus personnellement les échographies de ses patientes.
L’age moyen est de 48,5 ans +/- 7.8 [36 ans — 57 ans] .

Toutes les personnes interrogées ont des enfants.

La pratique de I’échographie feetale représente plus de 50 % de ’activité de 3 d’entre eux et moins de 50 % pour 4.
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Trois médecins travaillent exclusivement en CPDPN ; 3 ont une activité mixte et consacrent au CPDPN entre 40 et
75 % de leur temps. Un seul médecin a une activité uniquement privée mais travaille en relation étroite avec les
CPDPN.

La durée moyenne de cette pratique est de 18 ans +/- 9.8 ans [5 ans — 30 ans].

2 - Lapratiqguedel’imageriefcgale
Les questions de 10 a 17 portent sur les aspects techniques et pratiques de la réalisation des EF, la réglementation.

2.1 Nombreet datesdes EF

Q9 — Dansvotre pratique : pendant la grossesse, combien d'échographies jugez vous nécessaires ? a
quel terme ?

Concernant le nombre et le terme des EF il existe un consensus des médecins interrogés pour s’accorder sur 3 EF
aux termes de 12-22-32 SA (une par trimestre) méme si certains signalent qu’il n’y a la rien d’obligatoire et que
celle du 3éme trimestre est considérée comme inutile ou excessive par d’autres pays européens notamment les

anglo-saxons.

Q15-Y at il pour vousune place pour I'l RM dans les malformations fogales ?
Quelles en sont pour vouslesindications ?
Qui doit laprescrire?

Q16 -Y a-t-il desréglesou chartesprofessionnellesen matiered’|RM fogale ?

Y a-t-il desrecommandations concernant le nombre et leterme ?

Y a-t-il destextes (non réglementaires ou légidlatifs) régulant lespratiquesen IRM fogale ?
Des recommandations encadr ent-elles |e dér oulement technique de cet examen ?

En ce qui concerne I’IRM feetale, deuxieme outil d’imagerie feetale, les réponses sont plus nuancées : si 1’intérét
de I’examen est reconnu (5/7), ses indications semblent limitées et variables pour les personnes interrogées. On
retient que cet examen est utile en cas d’incertitude a I’EF (2/7) ou pour avoir un examen complémentaire de
confort (2/7), voire une aide a la décision (1/7) et plus fréquemment lorsqu’il s’agit du cerveau que d’un autre

organe.

C’est 1’échographiste référent ou un médecin du CPDPN qui doit la prescrire pour tous les interviewés qui ne
reconnaissent que deux fois la possibilité au médecin traitant de demander I’examen.

En conclusion I’EF reste donc pour la quasi-totalit¢ le premier et le plus fiable des outils de DPN des
malformations. La décision de compléter ou non I’exploration feetale appartient au médecin de CPDPN et non au

médecin traitant.
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2.2 Laréglementation

Q10-Y at il unelégidation en matiére d’échographie fodale ?

L es échographies ont-elles un caractére obligatoire et s oui a quel terme ?
Y atil destextesrégulant les pratiques en échographie fogale ?

Qui est autorisé a pratiquer des échographiesfogales ?

Une légidation encadre-t-elle le déroulement technique de cet examen ?

Tous les médecins interrogés s’accordent a dire qu’il n’y a aucune loi régissant la pratique de I’EF ; toutefois dans
les réponses apparait le terme d’obligation de moyen cité par la moitié des médecins.
A la méme question posée sur le déroulement technique de I’examen, un seul pense qu’il existe une l1égislation

imposant de mentionner 1’identité de 1’appareil, ses performances, la date de mise en service.

Q11-Y a-t-il desreglesou chartes professionnelles en matiére d’ échographie foegale ?

Y a-t-il desrecommandations concernant le nombre et leterme ?

Y a-t-il destextes (non réglementairesou légidatifs) régulant les pratiques en échographie fodale ?
Des recommandations encadrent-elle le déroulement technique de cet examen ?

L’absence de loi ne veut pas dire absence de régles : il existe des régles de bonnes pratiques qui émanent du
Collége Francais d’Echographie Feetale (CFEF), du Collége National des Gynécologues Obstétriciens frangais
(CNGOF) ou d’autres associations. Ces régles de bonne pratique sont citées mais pas forcément reconnues par

tous

« il y a de nombreuses chartes ou regles professionnelles, probablement trop nombreuses ce qui explique
leur faible impact puisgue chaque groupe de deux peut édicter de nouvelles régles et ¢’ est ce qui se passe

tous les jours ».

Des recommandations sur le déroulement de 1’examen (2/7 évoquent I’existence d’une « check list » permettant
d’étre complet dans I’examen du feetus) ou le compte rendu (3/7 parlent de ce qu’il doit contenir) existent pour 3/7

des médecins interrogés ; pour 4/7 il n’y a aucun guide, pas de consensus

«le maillon faible c'est qu'il n'y a non seulement aucune législation mais encore aucune directive
professionnelle qui encadre le déroulement technique, ni la machine, ni le contenu de I'acte ne sont
précisés. La seule référence que I’ on pourrait trouver dans la nomenclature est ‘bilan complet du fodus

ce qui ne veut pas dire grand chose, ¢’ est aussi stupide que si I'on disait ‘ prise de sang compléte’. ».

Quant a I'IRMf, n’étant pas pratiquée par les médecins interrogés, ceux ci reconnaissent n’avoir aucune

connaissance sur ’existence de lois, de régles ou de bonnes pratiques régulant I’examen.
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2.3 Leséchographistes

Q12 - Tous les échogr aphistes ont-ils

lemémerdle? oui non

pour quoi

la méme compétence? oui non
pourquoi ?

Q13 - Existe-t-il desréférentsou des experts ?
oui non

s oui, lesquels ?

qui ou quoi leur confére cette qualité ?

Q14 — Existe-t-il des Centresagréésd’ échographiefodale ?
qui ou quoi leur confére cette qualité ?

Ceux qui pratiquent 1’échographie feetale peuvent avoir des formations trés différentes : certains sont radiologues,
d’autres gynécologues obstétriciens, il peut y avoir des médecins généralistes, enfin dans certains centres les sages
femmes peuvent également faire des échographies feetales. Cette hétérogénéité explique qu’a la question
demandant si tous les échographistes ont le méme role ou la méme compétence, tous aient répondu non. Le role
d’un échographiste feetal c’est le dépistage ce qui veut dire trouver une anomalie alors qu’il n’y a pas
habituellement une demande guidée par un symptome, que la patiente est en bonne santé et n’a pas de plainte. Ce
terme de dépistage est donc important, il est la justification de I’examen. Pour les médecins interrogés il y a alors
la notion de niveau, auquel on peut associer les termes de basse prévalence ou d’examen de routine établissant une
distinction entre les différents échographistes : il y a ceux de « niveau 1, de routine, de simple dépistage » qui font
les échographies tout venant et sont si peu confrontés au diagnostic de malformations qu’ils risquent de passer a

coté, par opposition aux « référents, aux niveau 2 ou 3 ».

« et puistous| les écho graphistes] n’ont pasla méme compétence parce qu’ on n’a pas besoin de permis

pour acheter une machine d’ échographie et s'en servir »

«alalimite, lorsqu’ on est en basse prévalence, avant méme de brancher I’ appareil, on pourrait répondre

que I’ échographie est normale ».

Ces remarques renvoient a la notion de compétence (3/7), a la formation (3/7), a la nécessité de faire appel a des
référents possédant une expérience (4/7).

Parmi les échographistes, certains sont reconnus comme référents : cette qualification est liée a la compétence
(2/7) et surtout a I’expérience (4/7) et elle s’acquiert par «auto proclamation» (4/7) autant que par la
reconnaissance des pairs (5/7) qui parait consensuelle.

Il y a donc une reconnaissance tacite de la compétence par la collectivité.

Les Lois de Bioéthique, en créant les CPDPN, imposent la présence dans chaque centre de médecins compétents

dans le diagnostic prénatal, gynécologues obstétriciens, échographistes... Les échographistes travaillant dans ces
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CPDPN ont donc de ce fait un role de référent ; ils ne sont pas pour autant experts, ce que soulignent 2/7, car pour
ce faire, il faut étre inscrit prés la Cour de cassation ou prés d’une Cour d’Appel. Certains toutefois peuvent étre
référents et experts.

Il n’existe pas de centres agréés d’EF (7/7).

2.4 L’information avant I’examen

Q17 - Avant deréaliser I'examen :

A votre avis quelle information doit-on donner au couple sur la finalité (objectifs) de
I’ échographie ?

Queélle information donnez vous en pratique avant de faire cet examen ?

L’ information que vous donnez est-elle différente selon dépistage systématique ou couple a risque ?

La question comprenait plusieurs aspects et ceci explique les réponses parfois hésitantes ou embarrassées : a votre
avis quelle information doit on donner au couple sur la finalité de I’'EF ? En effet la formulation sous entendait que
donner une information était la régle et que on demandait seulement a I’interrogé de s’exprimer sur le contenu de
I’information. Or il est apparu dans les réponses que dans la plupart des cas (5/7), il n’y avait pas d’information
préalable ou une information limitée quant a la finalit¢ de I’examen (et non ses modalités) pour des raisons

diverses :

- difficulté de définir quelle information donner

«Je dis qu’'on va mesurer, qu'on va vérifier un certain nombre d organes, voir, je ne sais pas, voir un

certain nombre d’ organes »

- impossibilité d’étre exhaustif dans la liste de ce que I’on va rechercher

« C'est la question la plus difficile; il est impossible de donner une réponse ssimple. Dans I'idéal on
devrait donner une information la plus compléte possible sur les objectifs de I’ échographie fodale qui est
le dépistage d’un grand nombre de malformations fodales dont les conséquences sont bénignes pour
certaines d'entre elles, graves pour d'autres et surtout imprévisibles. On devrait bien slr assortir ceci
d'un avertissement concernant la sensibilité toujours inférieure a 100 %. Et donner I'information qu’on
ne peut pas tout voir. La majorité des gens le font ou I’ écrivent en toutes lettres dans leur compte rendu.
Il est irréaliste de faire la liste, avant |’échographie, de toutes les malformations que I'on serait
susceptible de déceler. On est pris entre deux feux en écho prénatale : celui de ne pas en dire assez et

celui d'inquiéter trop »

- présupposé de la connaissance des couples sur le pourquoi de 1’échographie

«mais pour ce qui est seulement de I’ échographie, je ne donne strictement aucune information parce que

les femmes en savent beaucoup plus que moi sur |’ objet de I’ échographie. Elles veulent voir I’ enfant et
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grossierement je leur dis que c'est une échographie qui permet de Sassurer qu'il n'y a pas de

malformation de I’ enfant et point final »

«en pratique [je donne] une information trés limitée. C'est vrai que j’ai tendance a penser, a tort ou a
raison, que les parents arrivent déja avec un bagage, ils savent, de fagon pas toujours trés pertinente, que

le but de cette écho est de dépister des malformations »

- échographie partie intégrante aujourd’hui de la grossesse
« cela dit, je pense que I’ échographie fait maintenant partie intégrante de la grossesse pour les femmes
enceintes et que, en France tout au moins, trés peu remettent en question le fait de faire une échographie

en fonction de I’ information qu’ on leur donnerait ».

Mais a cdté des raisons invoquées pour dire que, souvent, il n’est pas donné d’information ou alors une
information limitée avant de faire I’EF, tous les médecins reconnaissent qu’on devrait (ou qu’on doit pour ceux qui

disent le faire systématiquement) en donner une, qui ferait état

» de I’aspect médical et scientifique de I’examen
«Par ailleurs la maniére daborder le couple et de commencer |I'examen, les premiéres phrases

prononcées doivent faire sentir au couple, a la patiente en particulier grace a la technique

d’interrogatoire que I’ on est dans le champ de la médecine et non de la fantaisie »

» des limites de I’examen
«je crois qu'il faut déga donner les limites de I'examen, savoir que tout n’est pas dépistable, que
deuxiémement c'est une imagerie et que par conséquent passer de I'image a la fonction est un exercice

difficile »

limites qui sont chiffrables pour certains

«je dis que c'est un examen qui a une utilité tout a fait reconnue sur le plan obstétrical et sur
I"appréciation du bien étre fodal par la croissance, que les implications obstétricales sont auss
importantes en fonction de la présentation du bébé et de la position du placenta, et que ¢’est un test de

dépistage d’ anomalies dont €lle ne pourra dépister qu’ environ 60 % »

» de la conséquence d’un diagnostic de malformation feetale
« D’une fagon générale, c'est primordial de s'assurer que les couples ont bien compris pourquoi on fait
I’ examen. Et dans la mesure ou il n’ existe pratiquement aucun traitement en médecine fodale, clairement
en simplifiant a peine, I’ objectif ¢’ est de proposer éventuellement une IMG s'il y a des malformations. Le
préalable est de Sassurer que les couples accepteraient I'idée d'une éventuelle IMG. Et Slils
n’acceptaient une IMG cela ne serait pas une raison pour ne pas leur proposer les tests maisil faut bien
que au préalable, I'|MG ait été définie. Mais trop souvent on sengage dans des examens qui sont

compliqués, qui sont méme inquiétants pour des femmes d'ailleurs on s apercoit ensuite qu'elles
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n'avaient pas vraiment demandé cela et qu'en tous cas elles n’acceptent pas les conclusions et les
conséquences de ces examens. Donc c'est éthiquement absolument obligatoire de sassurer de cela

avant »

» et de I'impossibilité de lister toutes les malformations recherchées avec le risque d’inquiéter
et de surinformer ; un des médecins évoque une possible dérive de cette volonté de tout dire

et tout décrire, a propos d’un proposition du Collége des Gynécologues Britanniques :

«Jai entendu tout récemment que le collége des gynécologues obstétriciens anglais prépare
actuellement un texte de loi pour promouvoir une échographie fodale a deux étages, a deux niveaux.
Aprés information du couple, on leur demande est ce que vous voulez avoir une échographie simple, on
regarde les grosses choses et il y aura une liste de ce qu’ on va rechercher ou bien est ce que I’ on fait une
échographie plus poussée ou on peut étre conduit a trouver des malformations dont on ne sera pas
capable d' établir le pronostic.

Je suis convaincu que dans notre culture latine et frangaise, on n’est pas du tout préts a entendre ce type
d’information préalable qui laisse le choix aux parents de rechercher les grosses choses et les petites

choses »

Plusieurs médecins soulignent I’intérét d’un document remis aux patientes, donnant une information sur le but de
I’examen, ses limites, la possibilité de faux positifs ou de faux négatifs. Trois de ces documents sont mis en
annexe (annexes 11, 1L, IV), ils ont été élaborés par le CFEF, le CNGOF et un des centres de DPN. Toutefois ils ne
sont pas donnés systématiquement, ou pas avant I’examen. L’un de ces documents figure sur la quatriéme de

couverture du compte rendu donné avec les clichés d’échographie, donc une fois I’examen terminé et interprété.

3-L’agénésieisoléedu corpscalleux (ACCI) : I'information

3.1L"ACCI : fréquence, attitude, per ception.

L’ACC est une malformation cérébrale rare, méme si elle représente la plus fréquente des malformations
cérébrales dépistée en prénatal : les questions 18 a 20 évaluent la fréquence de cette anomalie (isolée ou associée)
dans les différents CPDPN et dans un cabinet privé de référence, les questions 23 a 27 la perception qu’ont les

personnes interrogés de I’ACCI.
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Q18 — Combien de fois avez-vous eu |'occasion de diagnostiquer une ACC a I'écho au cours de
I’année 2000 ?

Q19-Combieny a-t-ileu d'IMG ?

Q20 — Dans quel pourcentage selon vous cette malformation est dépistée lors d’un examen
systématique ou lors d’un examen orienté ?

Au cours de I’année 2000, 5 centres ont diagnostiqué 3 a 4 ACC et 2 en ont vus 5 a 6. Pour la Région Ile de
France, il y a donc de 25 a 32 diagnostics par an d’agénésie du corps calleux (236845 naissances en 1997 pour
1‘Ile de France) aboutissant & une IMG dans 100 % des cas dans 4 centres, 60 % des cas dans 2.

Le diagnostic est fait de premiére intention dans 0 & 25 % des cas ; le plus souvent il s’agit d’un diagnostic de
deuxiéme intention (75 — 100 %) fait aprés que la patiente ait été référée pour anomalie échographique évocatrice
ou suspicion d’ACC.

Ces chiffres rendant compte de la spécificité des CPDPN qui interviennent le plus souvent en deuxiéme avis.

Q23— Prescrivez vous des examens ou des consultations complémentaires s découverte d’'une
ACC?

Une échographie de contréle ?

IRM fogale?

Amniocentése ?

consultation spécialiste, neuropédiatr e ou neurologue, ou autre ?

le couple est-il envoyé a un CPDPN ?

Q24 — Prescrivez vous ces mémes examens ou consultations supplémentaires si le couple s orientent
versuneinterruption de gr ossesse ?

Le diagnostic d’ACCI conduit & une demande d’examens ou d’avis complémentaires mais les avis divergent selon
les personnes interrogées ; la demande d’examens complémentaires ou d’avis spécialisé est identique méme si le
couple demande d’emblée une IMG (7/7) ; en revanche il n’y a pas d’obligation pour le couple de réaliser les
examens ou de voir le spécialiste.

Le nombre total d’examens demandés, mentionné sur le tableau 1, peut excéder 7 puisque plusieurs réponses
étaient possibles.

La colonne marquée +/- signifiec que la demande n’est pas systématique et dépend du contexte.

Il y a toujours une demande d’examen et en premier un caryotype.

En dépit de leur qualité de référent, 4 médecins préférent demander une échographie de contrdle.

L’IRM tend a devenir systématique.

L’avis du spécialiste est demandé — et est systématique - quatre fois ; pour deux médecins il faut le proposer mais

ne pas I’imposer si les parents ne le désirent pas. Un médecin ne le propose pas dans cette malformation.

oui non +/-

échographie de contrdle 4 3 -
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IRM 5 1 1
caryotype fodal 6 - 1
consultation spécialiste 4 1 2
Total 19

Tableau 1 : examens complémentaires et avis en cas d’ACC.

En revanche tous les médecins pensent que le diagnostic d’ACCI impose que la patiente soit adressée a un CPDPN

puisque, si IMG, I’accord d’un médecin appartenant a un des ces centres va &tre nécessaire.

Q25 — Y a-t-il un retentissement de cette malformation cérébrale sur le développement psycho-
moteur del’enfant apréslanaissance? oui  non

Y at il unedifférence selon quel’ ACC est isolée ou associée a d’ autres malfor mations ?

Selon qu’elle est partielle ou totale ?

Selon le sexe ?

Comment s’exprime cette malformation, y a t il une différence selon le sexe, 1’association a d’autres
malformations ? Ces questions rapides demandant des réponses de type oui/non permettent de comprendre
comment la malformation est percue par les différents intervenants.

Les résultats sont mentionnés dans le tableau 2 ; la colonne marquée « ? » correspond a la réponse « ne sait pas ».

Pour tous (7/7), ’ACC retentit sur le développement psychomoteur de 1’enfant mais la réponse ne précise pas

I’importance du retentissement.

Pronostic ACC différent si oui non ?
associée ou isolée ? 6/7 - u7
partielle ou totale ? a7 3/7 -
chez fotus maleou fille ? 3/7 217 2/7

Tableau 2 : Pronostic de I’ACC selon les médecins

Tous les médecins pensent que I’ACC s’associe a un retard psychomoteur.

Le pronostic est jugé plus sévére si I’on se trouve devant une ACC associée a d’autres anomalies pour la majorité ;
en effet les ACC associées sont constamment symptomatiques.

La moitié des médecins pensent que le fait que I’agénésie soit totale ou partielle intervient sur le pronostic. Il n’y a
pas actuellement d’argument pour penser qu’une agénésie partielle est de pronostic plus réservé qu’une agénésie
totale.

Les avis sont trés partagés sur I’influence du sexe : il y a une dispersion des réponses avec presque 1/3 pour
chaque possibilité. La possibilité de syndrome d’Aicardi ou de certaines maladies métaboliques (Shelwell 1994)

qui n’atteignent que les filles fait persister la notion qu’une ACC est plus grave chez la fille ; ces maladies
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neurologiques progressives sont toutefois exceptionnelles et le sexe feetal ne peut actuellement étre considéré

comme un ¢lément déterminant du pronostic.

3.2 L"annonce

Q21 — Comment annoncez vous cette anomalie lor sque ¢’ est vous qui la dépistez ?

Annoncez vous méme le diagnostic ?

Quand

= immédiatement, pendant I’ examen

» enfind examen

» Jorsd’unereconvocation ultérieure et dans quel délai

» demande préalable d’une nouvelle écho et dans quel délai

* ou renvoyez vous le couple au gynécologue ou médecin traitant a qui vous confiez I’annonce du
diagnostic ?

Pensez vous que lamére et le pére doivent étre présents ensemble pour I'annonce du diagnostic ?

Quefaitesvousen pratique sur ce point ?

L’ information que vous donnez est-elle différente selon dépistage systématique ou couple a risque ?

Q22- Comment annoncez-vous I’anomalie lor sque vous intervenez en 2°™ lieu ?

Annoncez vous méme le diagnostic :

=  Quand?

* immédiatement, pendant I’ examen

» enfind examen

» Jorsd’unereconvocation ultérieure et dans quel délai

» demande préalable d’une nouvelle écho et dans quel délai

*  ou renvoyez vous le couple au gynécologue ou médecin traitant a qui vous confiez I’annonce du
diagnostic ?

Pensez vous que la mére et le pére doivent étre présents ensemble pour I’annonce du diagnostic ?

Quefaitesvousen pratique sur ce point ?

L’ information que vous donnez est-elle différente selon dépistage systématique ou couple a risque ?

Dans tous les cas, c’est 1‘échographiste qui annonce la malformation, qu’il s’agisse d’un
dépistage ou d’un deuxieéme avis : c’est la responsabilité de celui qui fait I’examen et elle ne se
délegue pas. Seul un médecin dit reculer le moment de I’annonce en cas de dépistage et se

donner le temps d’une échographie de contrdle.

Cette annonce n’est pas laissée au médecin traitant qui a adressé la patiente ; 2 / 7 disent le
prévenir et 1 seul pense qu’on peut inclure le médecin traitant dans 1’équipe du CPDPN qui va

accompagner la patiente.

Le temps de I’annonce :
C’est en fin d’examen pour 5/7, un médecin dit le résultat « en temps réel » et un autre
commence a évoquer le diagnostic au cours de 1I’examen pour préparer I’annonce en fin

d’examen.
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« C'est le probléme des premiéres annonces ou du bas risque, c'est qu'il ne faut pas en dire beaucoup,
parce que déja la smple annonce qu'il y a quelque chose de pas normal est ressenti comme un tel
traumatisme que sur une premiére annonce moi je suis tres soft. Je dis je ne vois pas bien quelque chose,
je me demande s'il n'y a pas une anomalie cérébrale, euh je commence a le dire un petit peu pendant
|”examen, puis je développe cette idée |a en fin d’ examen en établissant mon compte rendu et puis je

revois les gens huit jours aprés pour leur laisser le temps d' élaborer de comprendre et voila »

La fin d’examen peut étre choisie pour des raisons pratiques :

«je fais le diagnogtic, je fais tout le bilan, et je reviens a I'image... je finis I'examen par I'image
anormale. A partir du moment ot on leur a dit [aux parents] qu'il y avait une anomalie, on ne peut plus

travailler, donc on ne peut plusfinir I’ examen morphologique ... »

Le silence pendant I’examen est souligné

« ce mutisme bienveillant dit la compétence, permet le recul si des anomalies sont retrouvées »

L’annonce doit étre faite pour certains lorsque la patiente est relevée et rhabillée, et dans une

picce différente

« S dépistage de routine je crois qu’'il faut absolument éviter I’annonce en cours d' examen, chez une
femme allongée, vulnérable. Au minimum, j’ attends la fin de I’ examen, s possible je change de piéce, on
change de bureau et ainsi on a pris le temps et pas pendant que la patiente se rhabille. Et ca c’est le plus

tot et au mieux on annonce qu’il y a quelque chose a contréler. »

«Au cours de I’examen j’annonce toujours qu'il y a effectivement un aspect inhabituel dont on discute
uniquement quand la patiente est relevée parce que je ne discute jamais de diagnostic avec une patiente

sur une table d’ examen »

La présence des deux membres du couple apparait préférable a 5/7, nécessaire a 1/7 et pas obligatoire a 2/7 mais
dans ce dernier cas le couple est convoqué quelques jours plus tard.

Lorsqu’il s’agit d’un deuxiéme avis, les deux membres du couple sont en régle présents.

S’il s’agit d’un couple dit « a risque » parce qu’ayant déja été confronté a un diagnostic prénatal positif, ’annonce

n’est pas faite de la méme maniere pour 5/7 échographistes qui évoquent 1’angoisse, le traumatisme plus présents
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dans ce cas, tout comme le « bagage » du couple qui impose de « ciseler » I’information et d’étre plus progressif
dans la maniere dont on informe.

Deux des médecins pensent qu’il n’y a pas de différence entre couple a risque et couple dépisté fortuitement.

En conclusion I’annonce d’une ACCI en situation de dépistage comme en deuxiéme avis appartient a
I’échographiste qui préfére annoncer ce diagnostic en fin d’examen chez une patiente rhabillée. L’information est
modulée en fonction du vécu du couple (couple a risque, deuxiéme avis), elle est progressive, et le médecin traitant

n’est pas associé a cette annonce dans la majorité des cas.

3.3 Lepronostic

Q26 - Que pensez vous du pronostic del’ ACC isolée ?

Q27 - Pensez vous qu’il y ait un consensus parmi les soignants sur le pronostic d’une ACC isolée ?

Q28 — Donnez vous une information au couple sur le pronosticdel’ACC isolée?  Oui
Non
Si oui : quelleinformation
Si non : pourquoi
Et quefaitesvousalors (a qui I'adressez vous) ?
L’ information que vous donnez est-elle différente selon dépistage systématique ou couple a risque ?

\

4/7 médecins disent leurs doutes et leur difficult¢ a établir un pronostic devant une ACCI.
L’incertitude est le mot le plus souvent cité, incertitude quant au phénotype mais aussi quant a

I’affirmation que I’ACC est bien isolée

«La vraie réponse a I’ ACC isolée c'est j'allais dire, une réponse pragmatique : je n'ai pas de réponse
scientifiqguement basée [ ....] Mais je ne pense pas que I’ on puisse affirmer par une exploration prénatale
gu’ une malformation est isolée ou en apparence isolée ce qui laisse une part de pari telle aux parents que
je ne peux pas ne pas leur dire et m'associer a leur décision quelle qu' elle soit car leur décision est la

bonne ».

Cette incertitude est difficile a accepter tant pour les parents que pour les médecins ; et le doute

conduit davantage a I’IMG qu’a la conservation de la grossesse

« Je pense qu’on incapable de le prédire et ¢’ est bien ¢a notre probléme. Je pense que toute la difficulté
c'est I'incertitude et I'incertitude c’'est impossible a gérer. On la gére mal et c'est elle qui nous fait

déboucher sur des interruptions médical es de grossesse ».
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L’ACC, méme isolée, peut s’exprimer par un retard intellectuel, mental, et 2/7 médecins

donnent cette information aux couples

«...un tiers de retards mentaux, en sachant que ce n’est pas donné de maniére abrupte, a toute vitesse et
sansy réfléchir. 20 a 30 %, annoncés au terme d’ une discussion ou C'est eux [les parents] qui me posent
des questions. 1l faut qu'ils aient déja progressé dans I’ acceptation et la reconnaissance de I’anomalie,

I’ élaboration du pronostic, I" acceptation des incertitudes du pronostic pour que I’on arrive a ce chiffre. »

«Je dis qu'il y a un risque de retard intellectuel de 20 % estimé — mais que c'est une grande

approximation — qui serait manifeste et dont I’ enfant partirait.

Pour les autres médecins interrogés, 1’information sur le pronostic doit étre confiée a d’autres médecins considérés
comme plus spécialistes de la malformation. Pour 4 d’entre eux, la réponse a la question « donnez vous une

information sur le pronostic d’une ACCI », est non ou « le moins possible » :

« Je ne le fais jamais moi-méme j’ attends que la ou les consultations spécialisées, la neuro et la génétique
soient passées par la. Je n'interviens éventuellement que comme agent de synthése aprés avoir discuté
avec tous ces intervenants. »

« Ce n'est pas mon rdle d'imageur et de dépisteur de donner une information sur une malformation que
je ne connais pas dans le sens ou je ne suis pas les enfants qui en sont porteurs. J' essaie le plus possible
de limiter cette information et je me retranche derriere « I'information vous sera donnée par une

neuropédiatre » »

Dans les réponses de deux d’entre eux, il est fait mention des renseignements donnés avant le recours au référent
ou au spécialiste, ou recueillis sur Internet ; leur impression est que ces informations données par des intervenants

connaissant moins la malformation peuvent rendre difficile la prise en charge des couples.

« Alors je ne donne pas une information en direct car pour I’ACC comme pour les autres malformations
qui font appel a un savoir spécifique, je donne une enveloppe d’informations, une direction et je précise
gue le domaine est trés spécifique et que ¢’ est pour cela qu’il est important qu’ils voient un spécialiste de
la question qui va leur dire en quoi consiste la malformation exactement, mieux que moi-méme si je leur
ai déja un peu expliqué mais volontairement je bride un peu ce que j'ai a dire pour que celui qui passe
aprés moi ne se trouve pas dans la situation malheureuse ou je me trouve moi, quand j'ai des gens a qui

on a donné trop d’informations de maniére incompétente »

«Le moins possible, ce n'est pas mon role, c'est pas ce que je connais le mieux et il y a des gens
beaucoup plus compétents que moi en la matiere. Mais ¢’'est vrai qu’on est soumis a la pression, c'est
vrai qu’on est obligé de dire un petit peu quelque chose mais je crois qu’il ne faut pas en dire trop parce

gue justement on peut a ce moment |a faire basculer les choses donc je crois qu'il faut rester dans son
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domaine et dire qu'il faut prendre les avis des gens compétents en la matiére et ¢’ est toujours la méme
chose, il faut que ce soit assez rapide parce que les gens cogitent, tapent Internet, prennent les
témoignages du gynéco machin, au neurologue machin, qui connait pas plus que moi mais qui lui va dire

et ca C'est faux.

En définitive si I’annonce du diagnostic est la prérogative de 1’échographiste, les avis sont plus nuancés en ce qui
concerne le pronostic : dire progressivement pour certains, faire appel au spécialiste pour d’autres, tout en
reconnaissant qu’il n’y a pas de consensus entre les différents médecins, les spécialistes sur le pronostic de cette

malformation et que cette incertitude bien souvent conduit logiquement a préférer une IMG.

3.4 Lesdocuments

Q29 — Un compterendu écrit est-il établi danstouslescas ?0ui non
aqui est il donné ou envoyé ?
combien detempsdoit on conserver le CR et |'examen ?

Q30 — Y a t-il un document signé par la patiente ou le couple disant que I'information a été
donnée? Oui  non
Queélle est devotre point devuelavaleur juridiqued’un tel document ?

Le résultat de 1’échographie est retranscrit sur un compte rendu (CR) avec des photos de I’examen ; ce CR est
donné a la patiente dans tous les cas, un double est adressé au médecin traitant (6/7). Ce document est délivré « en
temps réel », a la fin de ’examen.
Il n’y a pas de document disant qu’une information sur 1’anomalie dépistée a ét¢ donnée. Les avis sont partagés
non pas sur la valeur juridique d’un tel document (nulle ou faible pour tous) mais sur son intérét :

» le CR envoyé au médecin traitant a indirectement ce réle puisqu’il dit qu’une information a été donnée

sur le diagnostic
» ce type de document nuit a la relation médecin patient parce que témoignant d’un manque de confiance
» un document ne remplace pas le dialogue et la communication

» un dossier médical ou tout est consigné dispense d’un tel document

En revanche 3/7 pensent « qu’on sera probablement obligé d’y venir » et que certains de leurs collégues en ville le

font déja.
4 —La décision de poursuivre ou non la grossesse

En I’absence de possibilité thérapeutique de I’ACC, le médecin va étre amené a proposer la poursuite ou non de la
grossesse ; et la décision appartient en définitive au couple. Mais a quel moment et avec quels intervenants

s’¢labore cette décision ? Dans les questions 31 et 32 nous avons voulu savoir si c¢’est le médecin qui fait
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I’échographie qui informe seul sur les possibilités concernant la grossesse ou si cette information aux parents se
fait aprés discussion du cas (et si oui avec qui ?).

Les questions 33, 34 et 35 cherchent a évaluer comment les médecins référents voient leur role dans cet
accompagnement parental : ont ils eu une influence ou non dans la décision ? Les informations préalablement

données ont elles aidé ou compliqué leur tiche ?

4.1 Lesintervenants
Q31 - Avec quel(s) intervenant(s) se discute la décision concer nant la gr ossesse ?

Q32 - Pensez vous que la mére et le pére doivent étre présents ensemble pour décider ? Que faites-
vous en pratique ?

Les médecins interrogés ont répondu qu’ils ne prenaient pas de décision concernant la grossesse mais expliquaient
aux couples les possibilités, limitées ici a interruption ou poursuite de la grossesse. Mais cette proposition est
discutée par 1’ensemble de 1’équipe pluridisciplinaire du DPN, en faisant intervenir référents ou spécialistes, pour
les 6 médecins appartenant a des CPDPN. Elle se discute entre échographiste, médecin traitant, spécialiste et
« effecteur » du CPDPN, tous contactés nominativement par téléphone pour le médecin travaillant en secteur privé

exclusif.

« Donc je prends toujours la précaution de vérifier que toute la chaine est d’accord et si je suis devant un
médecin que je ne connais pas et qui va faire et je lui téléphone devant les parents d’ailleurs et je vois
avec lui. Ou un accoucheur m'envoie parfois quelqu’un en me disant I’interruption doit étre faite a tel
hopital et |’ appelle |I"hdpital en question et je veux une personne hominée, enfin nominativement avec qui

je discute de I'interruption pour étre sur que toute la chaine fonctionne. »

Le médecin traitant est ici davantage associé a la discussion puisque cité par 5/7.
Le couple n’est cité que par 2 médecins.

La place du psychologue n’est mentionnée qu’une fois.

A la question de la nécessité ou non de la présence des deux parents pour discuter de 1’issue de la grossesse, tous
les médecins répondent oui. Mais est elle obligatoire ? Oui pour un seul médecin, d’autres disent 1I’importance de
la présence de 1’échographiste (une fois) avec les parents, un autre du psychologue, et deux font remarquer que

c’est I’opinion de la femme qui prime.

Page 22



L’agénésie du corps calleux : analyse des pratiques en matiére de DPN d’une malformation cérébrale a pronostic incertain

4.2 Réle d’une information préalable.

Q33 - Lorsque I'annonce d’'une ACC a d§ja été faite, que pensez vous de I'impact
I’information donnée préalablement ?
Si vous le jugez positif:

dans quel pourcentage ?

pourquoi ?

est ceen termede:

meilleur e compréhension du diagnostic

diminution du délai de décision du couple

amélioration dela prise en charge médicale
amélioration du «vécu » du couple
Si vouslejugez négatif :
dans quel pourcentage ?
pourquoi ?
est ceentermede:
non compréhension du diagnostic
allongement du délai de décision du couple
moins bonne qualité de la prise en charge médicale
« Vvécu » plus douloureux pour le couple

Q34 - Dans combien de cas avez vousrectifié une erreur diagnostic
Dansle sensd’un anomalie bénigne ou pas d’anomalie (combien defois)
Dansle sensd’une malformation plus sévere (combien de fois)
Commentez ces deux points

Q35 — Si vous donnez I'information au couple sur les résultats de |'échographie: avez-vous
I'impression quel’information que vous avez donnée a :

a) influencé la décision du couple ? oui non

s oui dansquel sens?

b) modifié la décision que le couple avait prise avant de vousvoir ? oui non

et avotreavisquel a étél’ élément déterminant dans ce changement ?

Les couples référés aux CPDPN ont souvent déja eu une information sur le diagnostic et le pronostic de I’ACCI :

nous avons voulu savoir si les médecins jugeaient que les renseignements déja donnés aidaient leur

accompagnement ou au contraire rendait I’information et I’accompagnement plus délicats.

La question était formulée de manieére complexe et proposait plusieurs items qui n’ont pas paru pertinents aux

interviewés . Ceux-ci ont donc répondu a la question « I’information donnée préalablement a votre consultation

aux couples vus pour ACCI at elle un effet positif ou négatif ? »

L’effet est variable pour 2/7 et plutét négatif pour la majorité (5/7), et source d’angoisse pour 2/7. Les mots

employés témoignent néanmoins du vécu péjoratif par les différents médecins de I’information donnée avant la

consultation :

>

>
>
>

effet délétere
effet négatif
fixation définitive de 1’opinion des parents selon le type d’annonce

toujours péjoratif
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« La premiére information donnée, s elle a été donnée par un échographiste de routine, je dirai qu'elle
est négative dans la grande majorité descasjedirai 75—80 %. Dans 25 % des cas, €elle est positive mais
c'est difficile de donner des chiffres comme cela. Parfois elle sera positive dans le sens ou elle fera
gagner un peu de temps dans les étapes successives. En clair s I’ échographiste est habitué a la facon de
travailler que nous jugeons correcte, avec une asepsie verbale et qu’il aura préparé les étapes suivantes
alors on est sur un terrain ol on pourra petit a petit construire I'information et la discussion avec le

couple. »

« D’une maniére générale quand une information sur le corps calleux a été donnée dans mon expérience,
jecroisqu’ elle atoujours été pgorative.

Je pense qu’ effectivement de toutes fagons quel que soit le diagnostic quand une information a déja été
donnée il est tres difficile de revenir dessus , encore plus quand c'est une malformation du cerveau
encore plus quand c'est une malformation ou nous n’avons pas toutes les clés, ol nous n'avons pas
toutes les réponses. Donc on ne peut pas aller contre, dans ce domaine 1a, une information qui aurait
déja été donnée alors que dans certaines malformations cardiaques on peut dire mais s, on sait, ¢a

s opére comme ¢a d’ailleursle chirurgien va vous le dire, ou un laparoschisis ».

« Tout dépend de comment a été faite I’annonce d' ACC [...] : si on a dit il y a un doute sur une ACC, on
va contréler et on va vérifier qu'il n'y a rien d’autre, alors on se retrouve dans le premier processus
[d annonce progressive et d’accompagnement a la décision. Par contre si on a dit Madame, il y a une
ACC, c'est trés grave, votre enfant va étre un retardé psychomoteur a tous les coups, ¢'est sir que la la
pente va étre un peu difficile a remonter et qu’en général on a déja perdu la partie. Et que en fait on ne
sert pas a grand chose sinon a étre |’exutoire de ces gens qui trouvent que le corps médical est

absolument épouvantable. »

« Je la juge négative dans 20 % des cas parce qu'’ elle va fixer les gens, fixer les couples dans une opinion
qui n’a pas été honnétement, loyalement présentée comme cela devrait étre présenté. Ou les médecins ont
trop volontiers projeté sur ces couples la leurs propres craintes concernant le handicap d’ un enfant et ne
leur ont pas donné loyalement comme il est prescrit dans le code de déontologie I'information a laquelle
ilsont droit. S on leur dit ¢'est catastrophique, ils ne changeront jamais d’avis. Ce qui ne veut pas dire
qu’une information préalable ne soit pas licite: elle est licite dans la mesure ou €lle est équilibrée cette
information ; elle est illicite si ¢'est une information qui a déja jugé, qui a déja orienté inégalement la

décision des parents. »

Si I’erreur diagnostic est parfois évoquée (2/7), ce n’est pas elle qui rend finalement la tache
difficile ; c’est la conviction avec laquelle une information est donnée - que ce soit sur le

diagnostic ou le pronostic — qui importe et qui est finalement critiquée :
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» on ne revient pas sur un pronostic pé¢joratif déja donné
» une opinion donnée est définitive

» il y a toujours une difficulté a revenir en arriére

Un seul médecin pense que «la capacité de réinvestissement des parents est immense » et
qu’en cas de rectification du diagnostic, il y a la possibilité de construire un nouveau projet

pour I’enfant.

Un médecin fait remarquer que finalement I’information donnée avant importe peu si I’on est
véritablement devant une ACC isolée : méme si les parents ont une opinion définitive, la

malformation est « & pronostic incertain » et ce doute a lui seul justifie leur décision.

Finalement comment se situe le médecin « référent » d’'un CPDPN ou d’un centre privé ?

» 1l a un rdle certain dans le diagnostic puisque il lui revient de confirmer ou d’infirmer
I’ACC, voire de rectifier un diagnostic erroné au profit d’une malformation plus grave.
Le cas de figure le plus fréquent est de récuser I’ACC (6/7) ; cette situation est diversement
appréciée, fréquente pour 1'un qui dit le faire « 6, 8, 10 fois dans une année » et il précise
que c’est 1a le role d’un centre de DPN, dans 20 % des cas pour un autre, 50 % des cas pour
2/7, et 2 fois sur 10 pour un dernier qui souligne ainsi la qualité de ses correspondants.
Pour deux médecins, dans 50 % des cas, ils sont amenés a rectifier un diagnostic dans le

sens d’une majoration.
» 1l influence la décision
Ce role sur la décision est évident pour 6/7, un seul pense que I’influence du médecin
référent n’est pas si claire et que le couple ou la patiente arrive souvent avec déja un
souhait. Et cette influence passe par :
0 la confirmation du diagnostic d’ACC

0 lalevée du doute diagnostic

0 I’information donnée sur le pronostic mais I’information donnée n’est jamais neutre,

pour certains elle témoigne de la subjectivité¢ des intervenants face au handicap, du
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couple, de I’obligation de dire tout ce que l’on sait et de s’assurer de la

compréhension de I’information

«La décision dépend, dans la mesure ou il Sagit d'une évaluation de risque, de la capacité
qu’ aurait le couple a accepter un enfant qui aurait des handicaps, la capacité qu’ aurait le couple de
comprendre I’enjeu c’est a dire la réalité du risque mais en méme temps la possibilité de mettre au
monde un enfant normal ou d' accepter ce risque, alors a ce moment [a I’ information qui N’ est jamais
neutre , la facon dont le médecin va donner I'information elle va forcement influencer le couple, et
d’ abord elle dépend de sa propre conviction, de sa propre capacité a envisager le handicap, de sa
subjectivité vis a vis du handicap. La fagon dont on formule I'information va la moduler : elle est
vulnérante ou apaisante pour une information identique. Cela va infléchir la décision du couple et
on sait ou on va les emmener. Mais cela ne veut pas dire forcement que |’on projette ses propres
préoccupations. [....] On conforte leur inclination [du coupl€] . Cette fagon d’ amplifier leur réflexion

peut aller dans des directions opposées. »

0 et la décision est le plus souvent une IMG, citée 5 fois sur 7

Tandisque s ¢'est le médecin qui a pris la décision en disant, je pense que ¢’ est mieux, alors la douleur,
le regret, la culpabilité ne sera pas présente. Et c’'est le sentiment de culpabilité qui les menacent ces
couples la si on ne les aide pas, et les aider ca veut dire essayer percevoir dans quel sensilsvont et a ce
moment la s'approprier leur décision. Je pense que c'est |a le réle du médecin, c’est de s approprier la
décision de maniéere a dire c’est la médecine qui a décidé et qu’ eux ont été victimes d’'un accident de
santé pour leur enfant et que par conséguent au casou il y aurait eu une erreur ou un doute et forcement
ils vont trainer ce doute toute leur vie, ¢’ est la médecine qui aura fait cette erreur ou qui aura généré ce
doute et ca n'est pas eux. Mais ceci se fait bien évidemment, le présupposé est qu'il y ait une totale
liberté de leur appréciation et que c'est simplement une facon d accompagner le choix dés qu’'on le
percoit pour les exonérer au fond du poids insupportable d'avoir a décider pour leur enfant qu’il vive ou
pas. ET c'est pour ¢a que quand les gens disent ce sont les parents qui décident et nous nous faisons ce
gu'ils veulent ¢’est un mangue de sens des responsabilités des médecins, de la désinvolture, je pense que

c'est del’indifférence et de la désinvolture a I’ égard des parents »

» il modifie parfois une décision déja prise (6/7) apres diagnostic d’ACC et pourtant tous les
médecins interrogés ne donnent pas personnellement une information sur I’ACC : mais ces
médecins soulignent la le travail de synthése qui leur échoit ou leur rdle pour susciter

d’autres consultations.

« Je pense que I'éément déterminant et cela est apprécié diversement selon les couples est que un enfant
présentant une ACC peut aller bien. Et pour certains couples le fait qu'un enfant puisse aller bien malgré
cette anomalie est déterminant. Pour d’autres comme ce n'est qu’ une possibilité et qu'il y en a d’autres qui

sont moins bonnes ¢’ est invivable.
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C'est en ¢a qu’ on a changé parce que je pense qu'il y a 5 ou dix ans on ne disait pas aux gens qu’ on pouvait

aller bien, on était a mon avis beaucoup plus pessimistes dans notre discoursinitial. »

» Et lorsque la patiente ou le couple est revenu dans un sens ou dans 1’autre sur une décision
déja prise, I’¢lément déterminant évoqué par la quasi totalité est le recours a d’autres avis et

la cohérence entre les intervenants quant a I’information délivrée.

V') Discussion

1-Choix et critique dela méthodologie

1-1Critiquedel’entretien et I’ échantillon

Nous avons choisi pour évaluer les pratiques de réaliser des entretiens semi-directifs auprés de médecins
considérés comme des référents en EF. Cette méthode par entretien a souvent fait 1’objet de critiques : il est dit que
les réponses peuvent étre induites par les questions posées ou par le fait qu’interrogeant et interrogé s’influencent
I’un I’autre et modifient les réponses spontanées de 1’interrogé.

Il apparait cependant que cette méthode est le meilleur outil pour recueillir et étudier le discours qui refléte
I’expérience, les habitudes et les critéres de valeur de celui qui est interrogé.

Par ailleurs le domaine du diagnostic prénatal est un domaine trés spécialisé qui impose d’avoir un évaluateur qui
connaisse le sujet et qui soit au niveau des personnes interrogées.

De ce fait il s’est trouvé que 1’évaluateur connaissait souvent les médecins des CPDPN participant a 1’étude.

Ce biais méthodologique était incontournable et son incidence sur les réponses était difficilement évaluable.

Concernant 1’échantillon de médecins interrogés, il s’agit d’un nombre restreint (7) ; toutefois la population est
représentative des gynécologues obstétriciens considérés comme référents dans ce domaine.

Le nombre d’années de pratique de I’EF rend compte de leur expérience.

La répartition du temps consacré a I’EF, du temps passé en CPDPN, est variable et montre que les 7 personnes

interrogées représentent les différents modes d’exercice : public exclusif, privé exclusif, mi public mi privé.

La région Ile de France a été choisie car elle représente 11 071 953 millions d’habitants (données CFEF 1997), 20
% de la population active et donc 1/6 de la France, ce qui constitue une population suffisante pour que les

pratiques des médecins vis a vis d’une telle population soient représentatives.

On pourrait critiquer dans ce travail le fait qu’il n’interroge que des centres de référence de pointe et
particulierement performants et non le point de vue de professionnels ayant a faire face a de telles anomalies en

pratique courante.
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Ce choix était délibéré puisque on voulait faire émerger les difficultés rencontrées par des professionnels
compétents et experts dans ce domaine et qu’a priori si ceux-ci ont des difficultés ou des interrogations, elles se
poseront a I’ensemble des médecins ayant a faire face a une telle pathologie.

Par ailleurs les médecins interrogés ont exprimés pas seulement leur point de vue personnel mais aussi celui de
I’ensemble de I’équipe d’un CPDPN. Pour certains d’entre eux, c¢’est aussi I’avis du CFEF ou du CNGOF qui est

reflété.

Enfin ce faible échantillonnage ne permet pas une étude statistique.

1-2—Critique du questionnaire

Certaines questions ont été jugées répétitives par les interviewés et ils n’ont pas jugés bon d‘y répondre a
nouveau :

question portant sur la présence des deux parents pour I’annonce ou la décision (Q 21, 22, 32)

question portant sur la différence dans I’information avant ’examen, 1’annonce selon couple risque ou

dépistage systématique lorsqu’on intervient en premier ou en deuxiéme avis (Q 17, 21, 22).

Une autre (Q 33) présentait une formulation inadaptée et les médecins interrogés ont préféré se limiter au début de

la question : « que pensez vous de I’impact d’une information préalable sur I’ACCI : est il positif ou négatif ? ».

Hormis ces remarques, le questionnaire a été bien accepté par tous les médecins.

2 - Discussion desrésultats

En débutant ce travail , nous souhaitions nous intéresser d’une part aux procédures entourant le DPN par imagerie
d’autre part a I’information donnée dans le DPN d’une malformation a pronostic incertain : I’ACCI.

A la suite des entretiens que nous avons recueillis, il nous est apparu que ces deux questions se rejoignaient en un
seul probléme éthique qui est celui de I’information en matiére de DPN par imagerie.

Dans ce domaine comme dans tout DPN, I’information se situe a deux niveaux : I'information a priori, qui
précéde I’examen et celle donnée a posteriori, lorsque le diagnostic de la malformation a été fait, et cette

information va alors concerner le diagnostic et le pronostic.

2-1L’information apriori

Le DPN par imagerie feetale est 1’outil de dépistage des malformations feetales. 11 s’adresse a toutes les femmes, et
bien que non obligatoire, il est devenu pratiquement systématique. Le nombre d’échographies nécessaires reste
I’objet de discussion et la position des différents pays varie en fonction de la date limite de I'IMG. Ainsi pour les

pays ou il ne peut y avoir d’IMG au dela de 24 SA, la troisi¢éme EF ne se justifie pas (Ewigman 1993). En France
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I’'usage a consacré la pratique de 3 échographies, une par trimestre (ces examens étant par ailleurs pris en charge
par I’assurance maladie ce qui tend a leur conférer une certaine 1égitimité), en dépit des recommandations de la
conférence de consensus du College National des Gynécologues et des Obstétriciens en 1987 (CNGOF 1989). Le
pourcentage des femmes ayant eu trois EF ou plus pendant leur grossesse est passé de 27,8 % en 1981 a 90,4 % en
1995. 11 faut reconnaitre que les EF n’ont pas le méme role et s’agissant des malformations cérébrales feetales, les
trois ont une indication dans la mesure ou il existe des malformations précoces souvent sévéres (anencéphalie)
dépistée a la premicre, mais des parties de 1’encéphale dont le développement particulier impose une échographie
intermédiaire (corps calleux) voire tardive (cervelet - développement en 2 temps). L’intérét de chaque
échographie, leur justification ne font pas l'unanimité parmi les professionnels et les recommandations de
I’ANAES, lors de son rapport de 1998 (ANAES 1998) (Annexe V), disent que deux échographies au cours de
deux premiers trimestres de la grossesse sont recommandées, non pas pour diminuer la mortalité ou la morbidité
foeto-maternelle (Bucher 1995, Levi 1998) mais pour contribuer au dépistage des malformations feetales chez une
femme clairement informée de ceci. Les recommandations précisent en outre qu’il faut dire les possibilités réelles
et les limites de I’examen et obtenir le consentement éclairé des femmes enceintes sur le dépistage échographique
des malformations feetales.

Ces recommandations prennent une particuliére importance du fait de 1’augmentation des procédures judiciaires
concernant le DPN quel qu’il soit: I’arrét Perruche (Annexe VI, VII, VIII) a suscit¢ de nouveaux recours
concernant de manicre claire le DPN par imagerie. Il fait ainsi entrevoir le risque, pour toutes les personnes
impliquées dans le DPN, d’orienter les couples plutot vers I'IMG et souléve la question du regard porté par les

parents, les professionnels, la société sur le handicap (Sanders 1998, de Muylder 2000).

L’information donné avant la pratique d’une EF apparait nécessaire mais le contenu, le moment pour la délivrer
sont discutés et en réalité on peut se demander si toute femme enceinte est avertie du pourquoi de I’examen, de ce
que I’on va s’évertuer a dépister et de la décision sur laquelle débouche le diagnostic d’une malformation feetale.
En effet méme si la médiatisation de la grossesse a fait de ’EF un examen connu par les femmes, certaines ne
voient dans son but qu *un moyen de savoir le nombre de feetus, le sexe, les mouvements et la vitalité de I’enfant.

Ainsi le DPN par Imagerie s’oppose au DPN a visée génétique qui est caractérisé par :

> un accesorientéa partir d'un risque (sauf pour les MS) : il s’agit des femmes (des couples) a risque, c’est &
dire pour lesquels il existe un risque de transmission d’une maladie héréditaire. En d’autres termes cela sous
entend que les couples qui se soumettent a ce diagnostic savent pourquoi on va leur faire des prélévements et
ce que I’on recherche (Cederhoml 1999)

» une pratique étroitement encadrée par une obligation d’information et par I'obtention d’un consentement
éclairé (Article L2131-1 2 2131-5 du CSP)

» par ailleurs les laboratoires responsables de ’analyse des prélévements doivent faire 1’objet d’un agrément
(Article L2131-1 a 2131-5 du CSP)

> enfin le prélévement a visée génétique est demandé par le médecin traitant qui donne I’information et
recueille le consentement de la patiente ; c’est ce méme médecin qui recoit le résultat et le communique a la
patiente ou au couple méme s’il revient au médecin réalisant la biologie moléculaire de donner une

interprétation du résultat.
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Aucun de ces points n’est requis dans les textes de lois et les décrets pour le DPN par imagerie feetale qui peut
ainsi étre opposé point par point au DPN a visée génétique et ceci apparait dans les réponses que nous avons

obtenues.

11 s’agit d’un dépistage systématique, qui s’adresse a toutes les femmes enceintes mais sans qu’une information
préalable spécifique ne soit la régle.

Cette information préalable a cependant été recommandée par I’ANAES () sur le point précis du dépistage des
malformations feetales.

Elle devrait spécifier selon le code de Déontologie (Article 34, 35 et 36 du code de Déontologie Médicale) et les
régles de bonnes pratiques élaborées par le CFEF et le CNGOF que :

0 ce dépistage n’est pas obligatoire

0 s’y soumettre signifie que 1’échographiste va rechercher a chaque examen les signes de vitalité, de
croissance, de bien étre foetal mais également et surtout les signes directs ou indirects d’une
anomalie feetale

0 3 échographies sont prises en charge par I’assurance maladie mais force est de reconnaitre que le

nombre d’EF est trés variable et si le chiffre de trois est préconisé par les échographistes référents, il

existe une variabilité importante fonction des opérateurs. En cas d’anomalie feetale, I’examen est

toujours recommencé

I’EF ne peut tout voir et ne peut dépister toutes les anomalies feetales : cet examen a des limites

a I’inverse I’EF peut faire suspecter une anomalie que la répétition des examens viendra infirmer

elle peut donc étre source d’anxiété et d’angoisse alors méme que le feetus est normal

elle est sans danger connu pour la femme et le feetus

si une anomalie feetale est dépistée, il peut y avoir une indication a compléter les examens

O O O O o o

si une anomalie feetale grave est dépistée, la loi autorise a interrompre la grossesse sous certaines
conditions : la femme qui se soumet au diagnostic prénatal doit étre avertie de cette possibilité
0 a l’inverse, accepter le DPN par échographie n’oblige pas & se soumettre a d’autres examens, a

accepter ou non une IMG.

Pour les médecins qui ont répondu a notre étude, c’est I’information qui devrait étre donnée ; dans certains centres
un texte indiquant tout ceci a été ¢laboré et est remis aux femmes enceintes (Annexes 11, 111, IV).
Mais ce texte est il donné
dans tous les centres ou les cabinets d’échographie feetale ?
avant méme la premicre EF pour respecter le principe d’autonomie de chaque femme (Chevernak 1998)
et lui permettre de décider en toute connaissance de cause si elle veut avoir acces au DPN ?
Et qui doit donner ce texte ?
Les référents des centres spécialisés interviennent souvent en deuxiéme avis et il semble préférable que ce
soit la responsabilité du médecin traitant ou du gynécologue obstétricien qui voit la patiente en tout début

de grossesse et qui va proposer une premicre échographie.
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N

Faut il assortir cette information & priori de I’obtention d’un consentement éclairé qui témoignerait que
I’information sur le but, les limites, et les conséquences de 1’examen ont été expliqués et compris ?

Quel type de consentement doit-on recueillir ? Un consentement signé est-il une garantie d’une information bien
comprise ? Ou bien un consentement éclairé, oral, dans une relation médecin patiente de qualité est-il suffisant

(Wolff 2000) ?

« Je suis absolument pour I'instant opposé a ¢a parce que je trouve ¢a nuit complétement a la relation
patient médecin et il y a une espéce de manque de confiance, on fait signer le papier, on est exonéré de
tout . Je ne suis pas pour cette médecine |a on sera peut étre obligé de le faire un jour mais pour
I"instant...non »

Le consentement écrit est nécessaire pour de nombreux auteurs, anglo saxons, scandinaves (Chevernak 1999, Mc
Fayden 1998, Friends 1999, Hemminki 2000) qui voient dans cette procédure le respect du principe d’autonomie
et de bienfaisance chez toute femme enceinte et également une certaine protection vis a vis de la justice.
L’importance de I’information et du consentement oral est souligné par de nombreux auteurs frangais : pour le
Conseiller Sargos (1999), plutét que de privilégier un consentement signé, 1’école frangaise consiste plutot a
préférer une relation médecin malade de qualité intégrant une information et un consentement oral effectif . Les
recommandations de I’ANAES (Annexe V), du CCNE (avis du 12 juin 1998) vont dans ce sens, et ’ensemble est
résumé dans le guide de I’AP-HP (Dupont 2000) qui dit

«L’usage de documents visant a prouver l’obtention du consentement n’est pas recommandé¢. Il ne

s’impose que dans certains cas prévus par la loi [.....].

En cas de litige :

le médecin doit étre en mesure d’apporter la preuve que I’information appropriée a été délivrée. En cas de

litige relatif a un défaut d’information, un document écrit et signé par le patient ne peut a lui seul établir

définitivement le respect par le médecin de cette obligation.

Un faisceau d’indices (parmi lesquels par exemple : I'importance d’un délai de réflexion ; le nombre de

consultations et de praticiens consultés avant une intervention; la remise systématique de fiches

d’informations aux patients ; la copie d’un compte rendu remis au patient ; les annotations du dossier

médical, réunies le cas échéant sur une fiche spécifique) permettra de justifier d’une bonne pratique de

I’information ».

Pour les médecins de cette étude, il ne fait aucun doute qu’information et consentement oral doivent étre obtenus ;
les documents sus cités en témoignent.

Ces documents montrent qu’une réflexion éthique approfondie sur 1’information est présente au sein des différents
colléges, CNGOF et CFEF mais aussi que la jurisprudence en matiére de DPN par imagerie est particuliérement

d’actualité et conduit les professionnels a penser aussi protection.

2-2 L’information a posteriori
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2-2-1 Information sur le diagnostic

Donner une information sur une malformation impose d’en avoir fait un diagnostic précis, fiable. Comme le
soulignent de nombreux professionnels du DPN par imagerie feetale, cette information a posteriori questionne
sur la formation, la compétence de ceux qui sont en charge de cette activité.

Aucune loi n’encadre la pratique ni la formation a 1’échographie foetale. Les référents témoignent dans leur
réponses du « vide » juridique et de la nécessité de se donner des régles de bonne conduite, d’avoir une formation

de qualité, un enseignement continu, des possibilités de confronter , échanger et transmettre le savoir.

« N'importe quel docteur en médecine peut [faire des EF] et tout le monde peut en faire. Il y a une
accréditation spécifique en échographie fodale. C' est pareil en cas d’ anomalie découverte a la naissance,
les parents peuvent se retourner vers I’ échographiste et la qualification du médecin peut étre remise en
cause »

Dans notre étude le regard porté par les référents sur I’ensemble de la profession des écho graphistes foetaux est
nuancé : différences de niveau 1, 2, 3, basse prévalence, impact positif ou négatif de ’information donnée en

amont du CPDPN :

« S I'on revient aux accoucheurs qui font les échos de leurs patientes, il y a une différence entre ceux qui
font des échos a toutes et qui sont en "basse prévalence " : |e nombre de malformations vues au cours de
toute une carriére est s faible qu'il y a toute chance de passer a coté, et qu' a la limite avant méme de
brancher I'appareil on pourrait répondre que I'écho est normale. Ceux qui ne font que les suivis de
consultation et envoient leurs bilans aux spécialistes sont un peu mieux formés car la référence a un tiers

aun role d'évaluation de leurs examens et de pédagogie ».

Il y a une réflexion de ces médecins faisant état de :
» I’hétérogénéité
0 de formation
0 deniveau
0 de compétence
» lahiérarchie

» D’inégalité d’acces aux équipes compétentes pour les patientes

« le parc d'échographistes, la population des échographistes est hétérogéne de par I’ évolution méme de
la spécialité qui est encore relativement récente. Le DIU d échographie n'existe que depuis 1997 et
depuis cette date on peut penser que I’ enseignement initial de I’ échographie est cohérent et homogéne. Le
DIU a prévu également de valider a posteriori des praticiens qui se sont formés sur le tas ou par d autres

Voies et ce processus ' est pas encore achevé ».

La nécessité de disposer de :
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conférence de consensus

recommandations

références médicales opposables

obligation technique (matériel de qualité)

textes réglementaires de convention avec la Sécurité Sociale

compétence ou qualification de 1’échographiste foetal

qui apparait dans le discours témoigne de cette volonté d’un encadrement par la profession elle méme, avant méme
la nécessité d’une loi.

Il existe d’ailleurs des chartes, des régles de bonnes conduites établies par ceux qui sont responsables de I’EF, en
France (ANAES 1998) comme dans les autres pays (Chevernak 1995, RCOG 1997).

Ceci apparait dans des documents tels que les statuts et le réglement intérieur du CFEF (Annexe IX) ou les critéres
de titularisation sont exigeants : étre docteur en médecine, pratiquer depuis 5 ans minimum I’EF, effectuer
personnellement environ mille examens morphologiques par an, justifier dune activité de référence dans sa région
et/ou de son appartenance a un CPDPN, avoir une activité¢ d’enseignement théorique et/ou pratique, fournir une
liste de titres et travaux, étre parrainé par 10 médecins impliqués dans le DPN, avoir des normes de matériel....

Ce méme collége comprend un comité scientifique et suscite des études nationales prospectives et rétrospectives,

des réunions et des congrés scientifiques.

Dés lors la question se pose de savoir s’il y a nécessité d’un recours a la loi dans la mesure ou les professionnels se
dotent eux mémes de régles et d’obligations de moyens. La loi est n’est d’ailleurs pas totalement absente dans ce
domaine puisque les Lois de Bioéthique, en disant la nécessit¢é de CPDPN, oblige a la présence a ’intérieur des
ces centres d’un échographiste de référence, reconnaissant ainsi indirectement que les régles et les chartes des
professionnels permettent de distinguer des échographistes possédant expérience, formation et compétence. Par
ailleurs le code de Déontologie rappelle la nécessité d’une compétence professionnelle, et d’un obligation

d’information des patientes (articles 11, 35, 60, 64 du code de Déontologie).

Reste a déterminer comment évaluer cette obligation de compétence et comment 1’étendre a 1’ensemble de la

profession : diplome obligatoire, formation continue ?

2-2-2 L’information sur le diagnostic et le pronostic : les conditions de délivrance.

A partir des questions qui se référaient a la personne responsable de I’annonce, au moment, et au lieu, plusieurs
commentaires peuvent étre faites.

Concernant la personne, les médecins de notre étude font tous I’annonce de 1’anomalie feetale en raison de :

leur particuliere compétence par rapport a la pathologie feetale
leur responsabilité par rapport a I’examen et ses résultats

la prise en charge de la patiente si anomalie feetale confirmée

Page 33



L’agénésie du corps calleux : analyse des pratiques en matiére de DPN d’une malformation cérébrale a pronostic incertain

Mais lorsque I’annonce est faite avant le recours aux référents, les conséquences sont parfois plus délicates a gérer

comme le signalent plusieurs d’entre eux

nécessité de rectifier un diagnostic d’ACC déja posé alors qu’il n’y a pas d’anomalie : ce cas de figure —
générateur d’angoisse pour les parents — est toutefois un cas de figure « favorable »

ou au contraire majorer un diagnostic péjoratif et passer d’'une ACC qui semble isolée a une ACC
associée a d’autres malformations

ou de relativiser un pronostic « catastrophique » annoncé

ou encore de reprendre une information erronée

Dans une certaine mesure cependant on peut objecter que ce role est celui qui doit normalement étre celui d’un
médecin consulté en deuxieme avis. Ce qui est critiqué ici par les référents est plus la conviction avec laquelle un
diagnostic quel qu’il soit a été donné sans laisser la place a la vérification et éventuellement au doute, et parfois

aussi la délivrance d’information sur le pronostic d’une malformation qui va finalement étre récusée.

« S les termes sont trop abrupts, si on parle de catastrophe, de handicap lourd on aura les pires
difficultés a revenir en arriere. Jai I'impression que cette premiére information est le plus souvent
péjorative en termes de diagnostic et de pronostic. Et ¢'est la compréhension qui se trouve altérée car on
a d emblée jeté une telle angoisse du handicap dans I’ esprit des parents que cette angoisse altére la

compréhension des explications ultérieures »

L’échographie feetale est-elle différente des autres échographies ?

L’application du décret de Juin 2000 relatif aux prélévements biochimiques a visée génétique oblige les
laboratoires a demander un agrément aupres d’une Commission mise en place par le Ministére. Les membres de la
Commission et en particulier son Président, le Professeur Griinfeld se sont interrogés sur le fait de prolonger la
réflexion menée sur les tests biochimiques aux autres tests a visée génétique, non biochimiques.

Les méthodes de dépistage des maladies génétiques ne sont pas toujours biochimiques mais peuvent étre
radiologiques et, comme dans le diagnostic prénatal, une simple échographie de I’abdomen demandée pour une
suspicion d’appendicite aigu€ par exemple peut conduire au dépistage d’une polykystose rénale, dont on sait qu’il
en est d’autosomiques dominantes. Le diagnostic fait chez I’enfant ou I’adolescent conduit donc au diagnostic pré-
symptomatique chez le parent atteint. Il peut en étre de méme en cas de diagnostic prénatal d’une malformation
cérébrale.

Si un diagnostic génétique est évoqué sur bases radiologiques, les procédures devraient donc étre a I’image de ce
qui se passe pour les tests biochimiques pour éviter les risques d’une annonce inopportune ou brutale..

En I’absence de procédures concernant le diagnostic génétique par radiologie, 1’accent est donc mis sur une
collaboration et une discussion préalable et indispensable entre médecin traitant et écho graphiste.

Le role de celui qui réalise I’examen échographique est toutefois bien particulier et a été analysé par Leclére
(1996) dans le cadre des échographies en cancérologie : médecin responsable d’un diagnostic et pas simplement

imageur, seul en huis clos avec un ou une patiente, il est dit la difficulté pour le médecin échographiste de ne rien
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dire pendant I’examen car tout silence est interprété, car il existe une pression des patients pour avoir des

informations, des questions, une attente, une tension....

En échographie feetale toutefois, la pratique est différente : les patientes adressées dans un CPDPN le sont souvent
pour infirmation ou confirmation d’un diagnostic et il y a alors habituellement délégation de I’annonce et de la
prise en charge de la patiente a une équipe jugée plus compétente en matiére d’anomalie feetale : néanmoins 1a
aussi ’accent est mis sur « une nécessaire asepsie verbale » ou le « mutisme bienvelllant » , la nécessité d’une

annonce progressive et mesurée.

Ainsi est soulignée la nécessité d’une collaboration étroite entre les différents intervenants autour et pour le
bénéfice de la patiente : I’information est ici du ressort de la personne la plus compétente en échographie feetale
mais ce ne doit pas étre une exclusion du médecin traitant, du gynécologue d’autant qu’ils ont une place

importante dans 1’accompagnement .

Une derniere remarque concerne le temps et le lieu de I’annonce : il n’y a 1a ni régles, ni chartes mais a 1’évidence,
dans cette étude, la démonstration que les médecins ont pensé¢, réfléchi a ce probléme (avec les psychologues ?
leur participation n’est pas souvent citée dans notre étude ce qui ne veut pas dire qu’ils sont absents) pour choisir
un moment ou la patiente n’est plus en « situation de vulnérabilité » ou « est en situation de dignité et d' égalité »,

et un autre lieu que la salle d’EF pour I’annonce. La présence des deux parents est souhaitée.

Ces «regles » non écrites, faisant référence a la dignité de la personne sont trés présentes dans le discours des

médecins de notre étude.

2-2-3 L’information sur le pronostic

Elle dépend de la malformation en cause.
L’information sur le pronostic conditionne le choix des parents en matiére d’IMG ; I’information médicale n’est
donc pas neutre. Les conditions de sa délivrance comme son contenu sont donc extrémement importants. Qui

délivre I’information sur le pronostic et comment est donc fondamental (Detraux 1998, Moessinger 1999).

En matiere de DPN, lors du dépistage d’une anomalie génétique, la consultation avec le généticien est la régle a la
fois pour renseigner sur le pronostic et ultérieurement pour donner un conseil génétique concernant les grossesses
a venir.

La découverte d’une anomalie cardiaque, a fortiori si elle peut étre opérée aprés la naissance, conduit a une

consultation spécialisée avec le cardiopédiatre et le chirurgien.

Il parait étonnant dés lors que la découverte d’une ACCI ne conduise pas systématiquement a une consultation
spécialisée avec non pas le pédiatre mais le neuropédiatre. L’obligation d’une information compléte, éclairée
permettant aux couples de choisir pour la poursuite ou I’interruption de la grossesse comme 1’autorise la loi en

présence « d’une malformation d’une particuliére gravité et reconnue comme incurable au moment du diagnostic »
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suggére de recourir comme le cite un des médecins interrogés a un spécialiste qui suit des enfants porteurs de cette
malformation.

Dans le cas précis de ’ACCI, il s’agit d’'une MCF & pronostic incertain qui pose la question de savoir si
I’incertitude doit étre partagée. Le travail que nous avons fait ne permet pas de répondre a cette question ; il
suggere toutefois que dans ces situations difficiles, les responsables du DPN par imagerie souhaitent dans leur
grande majorité ne pas donner eux - mémes 1’information et confier cette tache aux spécialistes (neuropédiatres)
soulignant ainsi la prise en charge pluridisciplinaire des couples.

Ils précisent également combien une information parcellaire ou erronée, ou mettant en avant les convictions de
I’opérateur plutét que 1’expérience clinique d’un spécialiste qui connait la pathologie et voit le devenir de ces
enfants, peut orienter vers une décision plutdt qu’une autre : certes une information n’est jamais neutre mais
comme le précisait déja Maroteaux en 1984 elle doit s’efforcer d’étre compléte, expliquant nature, I’évolution, les
complication de 1’anomalie, en évitant de faire apparaitre un lien obligatoire entre malformation et IMG, en

respectant I’autonomie du couple, ses convictions.

Le meilleur garant d’une telle information pourrait étre comme le disait un des médecins la pluridisciplinarité et la

cohérence des intervenants.
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Conclusion

Les malformations cérébrales foetales sont dépistées par I’imagerie qui repose essentiellement sur 1’échographie
feetale. Ce mode d’acces a la pathologie feetale n’est pas encadré, comme peut 1’étre le diagnostic prénatal a visée
génétique, par des lois ou des décrets. L’ analyse des pratiques en échographie feetale menée aupres de référents
appartenant pour la plupart a des Centres Pluridisciplinaires de Diagnostic Prénatal de I’Ile de France montre que
formation, information et accompagnement sont au centre des préoccupations éthiques. Dans le domaine de
I’échographie feetale, régles et chartes visant a encadrer 1’information et la prise en charge des patientes
(information compléte et éclairée, consentement, accompagnement) ont ét€¢ mises en place par les professionnels
eux mémes qui disent toutefois la nécessité d’une homogénéisation de la formation et d’ une évaluation des
pratiques. Les régles visent aussi a favoriser la collaboration et la cohérence entre les différents intervenants du
diagnostic prénatal : le recours au spécialiste en cas de malformation cérébrale a pronostic incertain, devrait étre
davantage la regle, quelle que soit la décision prise pour I’issue de la grossesse. Enfin cette étude devrait étre

complétée par une évaluation par les patientes de I’information regue.
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