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Depistage de la trisomie 21

» Depuis 1997 en France

o 11 SA - 13 +6 SA

- Age maternelle
- mesure de clarté nucal

- marqueurs seriques : (human chorionic
gonadotrophine) + (pregnancy associated plasma protein)

14-17 SA +6 : SA

- Age maternelle

- margueurs seérigues: (human chorionic
gonadotrophine) et (alphafoeto protéine)

- Intégre avec mesure de la clarté nucale au 1e trimestre



Marqueurs seriques

 Dose dans le sang maternel
e Par un laboratoire agrees

 Exprimé en pour chague age
gestationnel (MoM)



Multiples de la mediane

Chague marqueur s’exprime en une valeur comparee a une valeur
de référence

= a partir d’une population de patientes préelevées au méme moment
de la grossesse attendant un enfant non trisomique, non fumeuses, non
diabétiques

Soit D = Valeur du marqueur pour 1 patiente a « X » SA
Soit M= Médiane de réféerence a « X » SA

= Fonction de tabac, diabete, ethnie etc...
Les MoM ont une loi de répartition « normale »

i



Attention aux informations
cliniques

DEPISTAGE T21
1er TRIMESTRE - DEPISTAGE COMBINE

RENSEIGNEMENTS PATIENTE
Date de naissance 02/11/85
Date de prélévement 17/09/13

Date de 1’échographie 12/09/13
Poids 95.0 kg
Fumeuse ? non

Diabéte ? oui
Antécédent de trisomie 21 ? non

Date de début de grossesse 26/06/13

(communiquée par 1 1

Peuvent : Age Maternel / Age Gestationnel

Gémellite / Poids Maternelle/ Tabagisme / Origine
geographique / Antécedent Trisomie 21

Uumeaux evanescent/ Réduction embryonnaire

: PMA / Diabete



Bien lire tou

RENSEIGNEMENTS PATIENTE
Date de naissance

Date de prélévement

Date de 1l’'échographie

Poids

Fumeuse ?

Diabéte ?

Antécédent de trisomie 21 ?
Date de début de grossesse

(communiquée par le clinicien)

02/11/85
17/09/13
12/09/13
95.0 kg
non
oui
non
26/06/13

RENSEIGNEMENTS ECHOGRAPHIE
Selon la legislation, la LCC doit etre comprise entre 45 et 84 mm

Echographiste (nom) COHENDY DANIELE

Age gestationnel au prélévement 13,0 SA et 2 jour(s)

Mesures Foetus

Mesure de la clarté nucale

soit . e e e e e e

Longueur cranio-caudale

Nombre de foetus

1.60 mm
0,98 MOM
63.30 mm
1

MARQUEURS SERIQUES MATERNELS
Valeurs bornees pour le premier trimestre : Beta hCGL: 0.3 & 5 MoM
PAPP-A : 0.2 & 3 MoM

: hce : 0.2 & 5 MoM
AFP : 0.4 & 3 MoM

pour le second trimestre

PAPP A
Soit

572.80 mUI/l
0.21 MOM
18/10/12
53.46

BHCG libre
Soit

37.60 UI/1
2.16 MOM
RISQUE FINAL : 1/ 47
CONCLUSION
Les résultats des dosages sanguins et clarté nucale, si les renseignements
cliniques et échographiques sont exacts, placent votre patiente dans
un groupe & risque accru de trisomie 21. Un caryotype est a envisager.

1/ 19

RISQUE FINAL :
CONCLUSION ' .
Les résultats des dosages sanguins et clarteé
cliniques et échographiques sont exacts, placent
un groupe & risque accru de trisomie 21. Un caryotype est

nucale,

Le calcul du risque est minimisé en .
Du fait que la valeur du marqueur HCG se situe en dehors de la zone de

bornage du logiciel (6.90 >5.00 MOM), le calcul du risque
etre combiné 3 la mesure de la clarté nucale.

t le resultat

o Attention aux bornes des
margueurs

sous estime le
risque

si les renseignements
votre patiente dans

a envisager.

raison du bornage de 1’HCG a 5 MOM.

ne doit pas



Marqueurs seriques
atypiques

- inférieur au 1e percentile

- supeérieur au 99e percentile

- Verifier age gestationel
- Evolutivite,
- Grossesse multiple ou non,

- Absence Insuffisance renale maternelle



Un seul marqueur anormal



PAPPA
Pregnancy Associated Plasma Protein

e |ssue du syncitiotrophoblaste et des cellules
deciduales =>

* Protease IGFBP

=> Augmente biodisponibilite de hormone peptidique
IGF

=>



PAPPA eleve > 2,5 MoM

e Voir si

=> Contre indication marqueurs

seriques du 1e trimestre e
=> Faire les marqueurs du 2e trimestre

» Si oeuf clair : marqueurs seriques
du 1e trimestre possible



PAPPA < 0,25 MioM

1 % des patientes

- Trisomie 21, Trisomie 18, Triploidie \
- Syndrome de Cornelia de Lange =
(rare avec PAPPA tres basse (mediane 0,27 MoM))

- FCS, MFIU, RCIU et Pré éclampsie

- morphologie précoce et croissance
- et surveillance obstetricale

- Redosage PAPPA au 2e trimestre si suspicion de Syndrome de Cornelia




HCG

Hormone glycoproteique issue du synciotrophoblaste
2 sous unite Beta HCG et Alpha HCG => HCG total
est dosee au 1e trimestre

A I'origine de la nidation et des lacunes permettant les
par cavitation

Son taux augmente jusqu’a 8-10 SA puis diminue et
reste stable au 2e trimestre



HCG / B HCG eleve

o Supérieur a

- 10 % des patientes

- Verifier toutes les donnees cliniques




HCG / B HCG eleve

* Supérieur a

- 1% des patientes

(RCIU, pre eclampsie)

- Eliminer une insuffisance renale

- et surveillance obsteétricale




HCG / B HCG eleve

e Supérieur a

« Dosage HCG libre et total => ratio

Si controle B HCG toujours > 10 MoM et/ou augmente =>

- Si augmentation HCG total => mole

Si B HCG reste augmente sans pathologie foetale :
et surveillance obsteétricale

 En cas d’amniocentese indiquee :




HCG / B HCG eleve

 Dosage HCG libre et total => ratio

Si controle B HCG toujours > 10 MoM et/ou augmente =>

Si augmentation HCG total => mole

SiI B HCG reste augmente sans pathologie foetale :
et surveillance obstetricale

« En cas d’amniocentese indiquée :




HCG / HCGB bas<0,25 MoM

O T T O I A

- Trisomie 18 (risque x 100), Triploidie

A 84 AN BZ  AX  das

- MFIU recente s x% as a3

morphologie précoce et croissance




AFP

- Syntheétisee par les cellules du foie foetal et le tractus gastro
Intestinal

- Eliminer par les urines foetale dans le liquide amniotique

- Passe dans le sang maternel

- puis plateau et diminue en fin
de grossesse



AFP eleve >2,5

1 % des patientes

saignement foeto-placentaire

Anomalie de fermeture du tube neural, defaut de fermeture de la paroi
abdominale (omphalocele, laparoschisis)

Epidermolyse bulleuse, syndrome néphrotique finlandais TR
T L
MFIU, RCIU, Pré eclampsie S W -

Choirioangiome placentaire, placenta accréta (si utérus cicatriciel et placenta
bas inséreé)

Tumeur maternelle sécrétrice AFP (tumeur germinale de I’ovaire)/



AFP eleve >2,5

1. Verifier I’'absence de grossesse gemellaire ou jumeau evanescent

2. des que possible

3. Si échographie normale : (dosage AFP
avec resultat interprete en MoM)

- Sinormal : en faveur saignement

: pour amniocentese avec dosage AFP
et acetyl cholinesterase dans le liquide amniotique associe a un
caryotype foetal




AFP < 0,25 MoM

1 % des patientes

- Trisomie 21, Trisomie 18, Syndrome de Williams Beuren

- Deficit congenital en AFP

. Le biologiste doit controler I’
d’anticoagulant)

- si reste indetectable en faveur déeficit congenital en AFP =>

(ex : prise




Oestriol

Oestriol libre ou non conjugue => marqueur du 2e
trimestre

Hormone steroide synthetise par I’'unite foeto-placentaire
=>

Peut étre dose si suspicion de |'atteinte de I'axe
gonadotrope foetal

: pas d’anomalie associée



Oestriol < 0,25 MoM

* 0,25 % des patientes

- Trisomie 21, Trisomie 18, Triploidie
- MFIU,

- Déficit en sulfatase ou aromatase placentaire (ichtiose lie a I’X) ,
hypoplasie congénital des surréenales, syndrome de Smith-Lemli-Opitz
(SLO), dysplasie septo-optique

- Examen clinique de la patiente (virilisation si déficit en
aromatase)

- morphologie precoce




Deux marqueur anormaux



2 marqueurs bas <0,25 Mom

 Changement du seuil en 2016 car < 0,5 MoM concerne 1%
des patientes sans avec aucune anomalie particuliere decrites.

- Trisomie 18 (risque X 50), Triploidie \ N =

-

- FCS, MFIU, risque vasculoplacentaire (RCIU, pre eclampsie)

- Redosage sur 2e prelevement
- morphologie precoce et croissance

- et surveillance obstétricale




2 marqueurs eleves >2,5
MoM

* 0,5 % a1 %des patientes

- Triploidie, Trisomie 16 confiné au placenta

- Risque vasculoplacentaire (RCIU, pré eclampsie)

1. Verifier ’'absence de grossesse gemellaire ou jumeau évanescent
2. des que possible
3. et surveillance obstétricale

4. Si cf prise en charge AFP > 2,5 MoM




AFP >2,5 MoM
et HCG<0,25 MoM

- MFIU

- Eliminer erreur de DDG




Je vous remercie de votre
attention.
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