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Dépistage prénatal

Test précoce du 1¢" trimestre







Le dépistage du premier trimestre, souvent appelé
«1TT », évalue le risque du foetus de porter une
anomalie chromosomique « numerique » :

une trisomie 21, une trisomie 18 ou une trisomie 13.
Il peut egalement donner des indices sur les risques
d’autres anomalies telles que la prééclampsie.



Quelles sont les anomalies impliquées et pourquoi

faire le test de dépistage ?

La trisomie 21 est due a une copie supplémentaire du chromosome 21 et cause le
syndrome de Down. Les enfants présentant ce syndrome peuvent avoir un handicap
intellectuel léger a modére, une malformation du coeur et/ou d'autres pathologies.
Le syndrome de Down concerne environ 1 naissance sur 740.

La trisomie 18 est due a une copie supplémentaire du chromosome 18; la plupart

des grossesses affectées se terminent prématurément par des fausses couches. Les
bebés présentant une trisomie 18 souffrent du syndrome d’Edwards, associé a un large
spectre de malformations et a une espérance de vie réduite. Environ 1 nouveau-

né sur 5000 souffre du syndrome d'Edwards.

La trisomie 13 est due a une copie supplémentaire du chromosome 13 et cause le syn-
drome de Patau. Les bébeés atteints peuvent présenter des malformations congénitales
séveres du cceur ainsi que d'autres pathologies; ils survivent rarement au-

dela de la premiére année. Environ 1 bébé sur 16 000 souffre du syndrome de Patau.

Il existe un lien entre l'age maternel et le risque de porter un enfant avec une trisomie: plus
'age maternel est éleve, plus le risque est grand.



Ce test permet également a votre meédecin de déterminer votre risque de prééclampsie. La
prééclampsie est une complication de la grossesse qui touche environ 5% de femmes et
qui survient au cours des derniers mois de la grossesse (dés 20 semaines) ou aprés
'accouchement. Les femmes affectées développent le plus souvent une hypertension
artérielle et une proteinurie. Si la prééclampsie n'est pas traitée a temps, il y a un risque de
complications graves pour la mere ainsi que pour le bébé; un accouchement précoce
peut étre nécessaire. Votre gynécologue peut évaluer votre risque de prééclampsie entre
11 et 14 semaines (11+0- 13+6), par le biais d'un dosage de PIGF dans le sang et des
mensurations cliniques. Si ce dépistage indique un risque élevé, un dosage adapté
d'aspirine, prescrit par votre médecin avant 16 semaines, permettra de prévenir 'apparition
de prééclampsie.

Le test du premier trimestre consiste en 'association d'un examen échographique
effectué par le gynécologue ou dans un centre spécialisé et d'une analyse de sang ma-
ternel réalisée au laboratoire, entre la 11e et la 14e semaine d'ameénorrhée. Les

différents résultats sont combinés a l'age et au poids de la femme enceinte pour détermi-
ner le risque que le foetus porte ou ne porte pas une de ces trisomies.



A quel moment faire le test de dépistage prénatal ?

10 11 12 13 14 15 16
1TT - test du premier trimestre (trisomie et autres)
PIGF - prééclampsie
DPNI - dépistage prénatal non-invasif

Choriocentese Amn

Quelles sont les étapes du dépistage prénatal précoce ?

1. Vous effectuez une échographie chez votre gynécologue ou

dans un centre spécialisé.

L'échographie déetermine notamment:
le nombre de foetus;
l'age de la grossesse par la mesure de la longueur du foetus;
la mesure de la clarté nucale, qui correspond a une accumulation de liquide
sous la peau de la nuque du foetus. Plus la mesure de la clarté nucale est
grande, plus le risque d'anomalie chromosomique pour le

foetus est important.



2. Un prélevement sanguin est
effectue et envoye au laboratoire
pour mesurer les taux de:

béta hCG libre,
PAPP-A,
PIGF (pour la prééclampsie).

3. Un programme informatique, qui

tient compte de I'age maternel,
des antécedents, des mesures
échographiques et des valeurs des
dosages de la béta hCG libre et de
la PAPP-A, est utilisé pour calculer
le risque de trisomie.






Quels sont les résultats possibles ?

L'objectif de ce test de depistage est d'évaluer le risque que le fostus porte une trisomie 21, 18
ou 13, et ainsi de distinguer les grossesses a risque bas, intermédiaire ou élevé. Comme
tout test de dépistage, le test 1TT ne donne en aucun cas un diagnostic absolu de la
présence d’'une trisomie: un risque augmenté ne signifie pas forcément que votre enfant
est porteur d'une trisomie et de la méme maniére, un risque faible ne permet malheureu-
sement pas d'exclure absolument une trisomie. On rappelle par exemple que méme avec
un risque de trisomie de 1/300, 299 bébés n'auront pas de trisomie.

Actuellement, ce test de dépistage détecte plus de 85% des foetus porteurs de
trisomies.

Comment interpréter les résultats ?
Le résultat, qui est envoyé au meédecin qui demande le test, indique:

le risque de trisomie lie uniquement a l'age de la mére;
le risque de trisomie 21, 18 ou 13, selon le test du premier trimestre;
la catégorie de risque:
Risque bas, risque de trisomie moins de 1/1000
Risque intermeédiaire, compris entre 1/1000 et 1/380
Risque élevé, plus de 1/380 (ce qui correspond au risque d'une mere de 35 ans,
sans test)

Votre médecin vous expliquera le résultat et ses implications précises pour votre
grossesse, en s'‘appuyant également sur toutes les autres informations medicales a
sa disposition.



Que faire apreés les résultats ?

Typigquement, les grossesses a risque bas ne demandent aucun examen supplémentaire,
hormis ceux prévus lors du suivi normal des grossesses (examens cliniques, échogra-
phiques, sanguins).

En cas de risque intermeédiaire ou éleveé, votre gynécologue discutera avec vous des dif-
férentes options disponibles permettant d'obtenir une réponse plus précise et proposera
peut-étre d'éventuels examens supplémentaires:

un dépistage prénatal non invasif et plus précis des anomalies chromosomiques (DPNI,
par exemple Prendia), ou

une échographie, ou

un diagnostic prénatal par un prélévement de villosités choriales (choriocentése) ou un
prélévement de liquide amniotique (amniocentése) pour faire 'analyse diagnostique
directe des chromosomes du foetus.

Votre gynécologue pourrait aussi vous proposer une consultation avec un spécialiste en
conseil genétique et/ou en médecine foetale. Dans tous les cas, votre médecin vous assis-
tera dans la prise en charge de la situation.
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DPNI

Le deépistage non invasif des anomalies chromosomiques (par exemple,
Prendia) est une nouvelle technologie qui analyse '’ADN des chromosomes
du foetus, grace a une simple prise de sang réalisée chez la mére. Le DPNI est
beaucoup plus précis que le 1TT, détectant environ 99% des foetus triso-
miques, avec trés peu de résultats « faux-positifs ». Les cotlits du DPNI sont
pris en charge par l'assurance-maladie lorsque les résultats du test

du premier trimestre indiquent un risque intermédiaire ou éleve.



Contacts pour information:

MEDISYN SA

Departement Génetique
Chemin d’Entre-Bois 21

1018 Lausanne

Téléphone +4158 400 15 10
genetics.ch@medisyn.ch

Important

Le résultat de ce test fait partie intégrante de la surveillance échographique de la grossesse.
Il est realisé sur prescription medicale et sur la base du consentement éclairé de la patiente.

Pour toute question concernant votre grossesse, n'hésitez pas a consulter votre gynécologue.
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