
Vincent Gatinois 
  Emmanuelle Vintejoux 

Franck Pellestor 
 

Journée régionale d’échographie  
7 octobre 2016 



≥ 1/250 

Prise en charge habituelle 

Toutes les 
femmes 

enceintes 

Dépistage 
Marqueurs 

Sériques 
Maternels 

< 1/250 

Suivi 
adapté 

Diagnostic 
prénatal 

Positif 
Accueil enfant 

handicapé 

Demande IMG 
(CPDP) 

Négatif 

Fausse couche 
< 1% 
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Prise en charge DPNI 
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Sensibilité : 100 % 
Spécificité : 99,94 % 



ADN libre circulant (cfDNA) 
cfADN maternel 
 
cfADN du trophoblaste 
 

 idem Biopsie Trophoblastique 
 

 détectable à partir de 5 SA 
 

 disparait 48h après délivrance 
 

 Fraction Fœtale : 
        env. 10% du cfDNA total 
          avec l’âge de la grossesse 
          avec l’IMC 
        mini 4% pour DPNI ! 
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INDICATIONS : 
- Risque de T21 sur MSM > 1/250. 
- Patiente > 38 ans sans MSM. 
- β-HCG et/ou PAPP-A hors borne + MSM > 1/1000. 
- ATCD d'aneuploïdie des chr 13, 18 ou 21. 
- Parent porteur d'une robertsonienne impliquant 
le chr 13 ou le 21. 

A DISCUTER EN CPDP : 
- CN > 95è percentile 
- Signe d'appel écho "mineur" ou en faveur d'une T21. 
- Autres patientes sur avis CPDP. 

CONTRE-INDICATIONS : 
- CN > 3,5 mm. 
- Signe d'appel écho "majeur". 
- Grossesse gémellaire. 
- Don d'ovocyte. 



Et en pratique ? 
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Enregistrement Centrifugation … jusqu’à 12 patientes 

Extraction 

PCR n°1 

PCR n°2 

Séquençage 

BioInfo Interprétation + compte-rendu 

J1 

J2 

J3 

J4 

J5 

Délai moyen : 11j 



Développement 

SAFE21 Clarigo® 

MiSeq® NextSeq® 

Avril 2016 Novembre 2017 

A la demande 

Délai : 7 à 14 jours 

2 séries /mois 
Série de 12 

Délai : 5 à 17 jours 

4 séries / mois 
Série de 24 à 96 

Délai : 5 à 10 jours 

CHU Montpellier 

CHU Nîmes 



Retour d’expérience 

62 
patientes 

53 Négatives 

7 LFF 

2 Echecs 

3 négatives « sous réserve » 

1 positive « sous réserve » 

1 reprélevée  négative 

2 ininterprétables 

1 reprélevée  négative 

1 attente 

85% CE-IVD 1er passage 
89% CE-IVD 2nd passage 
6% sous réserve 
5% ininterprétable 
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