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Dépistage de la Trisomie 21 feetale par

les marqueurs sériques maternels

Cadre légal

L’arrété du 23 juin 2009 (JO du 3 juillet 2009) fixe les regles de bonnes pratiques en matiere de
dépistage et de diagnostic prénatals de la trisomie 21. Il prévoit 3 possibilités de dépistage avec
dosage des marqueurs sériques maternels au 1° ou au 2° trimestre de la grossesse :

o le dépistage combiné du 1% trimestre associant les mesures échographiques (Longueur
Cranio-Caudale ou LCC, Clarté Nucale ou CN, et date de I'échographie) aux marqueurs
sériques maternels du 1% trimestre (Pregnancy-Associated Plasma Protein-A ou PAPP-A et
hCGR). Le prélevement est effectué entre 11 semaines et 0 jour d’aménorrhée et 13
semaines et 6 jours d'aménorrhée (soit pour une LCC comprise entre 45 et 84 mm).

o le dépistage séquentiel intégré au 2° trimestre associant les mesures échographiques du 1%

trimestre (idem ci-dessus) aux marqueurs sériques maternels du 2° trimestre (hCG totale ou

hCGR, et AFP +/- estriol). Le prélevement est effectué entre 14 semaines et O jour
d’aménorrhée et 17 semaines et 6 jours d’'aménorrhée.

o le dépistage par les seuls marqueurs sériques maternels du 2° trimestre.

Dans le cadre de cet arrété, le médecin propose a toute femme enceinte, sans limite d’age, un test de
dépistage de la trisomie 21 au 1° trimestre. Un age supérieur & 38 ans n’est plus une indication de
caryotype, sauf si la patiente n’a pas eu accés au test de dépistage (1% ou 2° trimestre) dans les
temps.

Si le dépistage combiné du 1* trimestre n’est pas possible, un dépistage séquentiel intégré est réalisé
si I'on dispose des données échographiques, sinon le risque est calculé a partir des seuls marqueurs
sériques du 2° trimestre.

L’échographiste doit étre référencé au sein d’un réseau de périnatalité qui valide son adhésion a un
programme d’assurance qualité, dans le cadre de I'évaluation des pratiques professionnelles (EPP),
et lui délivre un numéro d’identifiant (13 chiffres). Il est impératif d’avoir le nom et le numéro
d’identifiant de I'échographiste, pour réaliser le dépistage combiné du 1° trimestre ou le dépistage
séquentiel intégré au 2° trimestre.

En pratique

v Examen échographique :

Les mesures de CN et de LCC sont effectuées préalablement aux dosages biochimiques, entre
11" SA et 13" SA (soit de 45 & 84 mm de LCC). Les mesures de CN et de LCC sont rendues en mm
et dixieme de mm. S'il n’est pas possible d’obtenir une image satisfaisante, les mesures de CN et de
LCC ne sont pas communiquées au biologiste.

v Prélevement sanguin :
o 1% trimestre :

Entre 11 semaines + 0 jour et 13 semaines + 6 jours (soit de 45 a 84 mm de longueur
cranio-caudale du feetus)
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Important :
- Le dépistage combiné au 1* trimestre ne pourra pas étre réalisé dans le cadre
d’'une grossesse gémellaire.
- Dans le contexte de jumeau évanescent, le calcul est interprétable uniquement
lorsque la LCC du jumeau évanescent est non mesurable.

2%trimestre :

Entre 14 semaines + O jour et 17 semaines + 6 jours

Prélevement : sérum (proscrire le plasma source d’interférence, les sérums lipémiques, ictériques,

hémolysés).

Le prélevement doit étre centrifugé dans les 4 heures (s’assurer que la coagulation est compléte et
qu’il y a rétraction du caillot avant de centrifuger). L'échantillon est conservé et transmis réfrigére
(exception : sérum congelé pour les prélevements des DOM-TOM et de I'étranger).

v Documents indispensables

o

La prescription médicale

Dans le cas du dépistage combiné du 1% trimestre et du dépistage séquentiel intégré du

2° trimestre, le compte-rendu échographique, daté et signé, comportant :

- Le nom de I'’échographiste et son numéro d’identifiant national a 13 chiffres délivré par
le réseau.

- Ladate de I'échographie

- Les mesures de CN et de LCC

L’avantage de disposer d’'un compte-rendu échographique est d’éviter les erreurs de

recopiage sur la feuille de renseignements.

La feuille de renseignements comportant :

- Nom, prénom et date de naissance de la patiente

- Ladate de prélévement

- Les renseignements nécessaires au calcul du risque : date de grossesse, gémellité
(bichoriale ou monochoriale), poids, tabac, origine géographique (les logiciels
prennent en compte les origines Europe et Afrique du Nord, Afrique sub-saharienne et
Antilles, Asie ou autres)

Le formulaire type signé par le médecin et la patiente, attestant de I'information délivrée a
la femme enceinte et de son consentement a la réalisation des analyses. Le texte doit
étre conforme a l'arrété du 14 janvier 2014, nous vous demandons de ne plus utiliser les
formulaires antérieurs a cette date.

Pour le dépistage combiné du 1% trimestre et le dépistage séquentiel intégré du 2° trimestre,
tout dossier incomplet (en particulier ne comportant pas le numéro d’identifiant de
I’échographiste) sera rejeté.

Les feuilles de renseignements (document B2), incluant le formulaire de consentement éclairé, sont
disponibles sous forme de carnet ou en format pdf sur le site https://www.eurofins-biomnis.com/

v' Dépistage de la trisomie 21 au 1 trimestre et dosage d’AFP au 2° trimestre

Une AFP = 2,5 MoM peut orienter vers la recherche a I'échographie d’'un défaut de fermeture du tube
neural, ou d’autres types d’effraction des tissus feetaux. Le dosage (avec évaluation en MoM) pourra
étre prescrit au 2° trimestre et bénéficiera d’une prise en charge. Dans ce cas, la prescription doit étre
accompagnée de la fiche de renseignements permettant de dater la grossesse.
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Cotations a la NABM (12 mars 2018)

Dépistage combiné au 1° trimestre (Réf. 4006) : B160
Dépistage séquentiel intégré au 2e trimestre (Réf. 4005) : B140

Dépistage au 2e trimestre marqueurs sériques maternels (Réf. 4004) : B110

S N N

Dosage isolé de 'AFP au 2e trimestre de la grossesse (Réf. 0320) : B60

Réseaux de périnatalité et CPDPN

Les biologistes agréés pour les marqueurs sériques maternels de la trisomie 21 ainsi que les
cytogénéticiens de Biomnis adhéerent a plusieurs réseaux de périnatalité et participent a différents
centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal (CPDPN). Ces réseaux de santé en périnatalité ont
naturellement vocation a coordonner I'ensemble des professionnels concourant au dépistage prénatal
et peuvent donc étre contactés localement pour toute information complémentaire.

Comme fixé par l'arrété, notre laboratoire transmet a ’'ABM (Agence de la BioMédecine) les fichiers
anonymisés nécessaires au suivi des médianes et de la distribution des mesures de la clarté nucale
par échographiste.

Références

4 Arrété du 23 juin 2009 concernant les nouvelles modalités de dépistage et de diagnostic
prénatals par les marqueurs sériques maternels de la trisomie 21 foetale (paru au J.O. du 03
juillet 2009)

v Arrété du 14 janvier 2014 fixant le modéele du document mentionné au deuxiéme alinéa de
l'article R. 2131-18 du code de la santé publique

v http://www.has-sante.fr. Place des tests ADN libre circulant dans le sang maternel dans le
dépistage de la trisomie 21 foetale

Tél04 728073 75
Fax 04 72 80 73 62
Email t21.lyon@eurofins.com
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PARTIE DESTINEE AU LABORATOIRE AGREE
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Bon de demande
Estimation du risque de trisomie 21 fcetale

par I'étude des marqueurs sériques maternels

- 1" et 2¢me trimestre

Secrétariat
" PRESCRIPTEUR

N°RPPS:L1 1t v 1+ 1+ v 1 1 1 1]
NOM s Prénom :
Adresse :

' ECHOGRAPHISTE
N° d’identification : L+ + 1 1 4 11 4]
NOM S snmsmnasmunmmmmsimmviiiswvmime Prénom :
Adresse :
CPaLL 1 i |
TelAi o 9 a0 i) 4 4t 5
~ PATIENTE

Nom :
Nom de naissance :

Du lundi au vendredi de 8h00 & 18h00 « Tél 04 72 80 73 75 « Fax 04 72 80 73 62 + Email t21.lyon@eurofins.com

Réservé
Laboratoire Biomnis
Etiquette code-barre

ATTESTATION DE CONSULTATION
ET CONSENTEMENT ECLAIRE

et de la femme
ala isation d’une yse por-
tant sur les sérique!
(en référence a l’amcle R. 2131-1 du code de
la santé publique).

Je sol
>aneste avoir regu, du médecm ou de la
g (*) (nom, pi ) :

au cours d'une consultation médicale en date du
L JL 1 JL 1 Jdesi

Adresse :

| DONNEES NECESSAIRES AU CALCUL DU RISQUE DE TRISOMIE 21

Date de ’échographie : L IL 1 L 1 |

CN:L_JL _Imm LCC:L_1 LI mm (doit étre entre 45 et 84 mm)

Date de début de grossesse déterminée par I'échographie : L+ L 1 L 1 |
Date d'accouchementprévue:L_1 L1 [l 1 |(a 40,3 SA)
Date des derniéres regles : O | |

Nombre de foetus LI Si grossesse gémellaire (uniquement si les 2 foetus 2 14.0 SA) :
[0 monochoriale O bichoriale CN (J2) LI mm LCC(J2): LIl _Imm

Renseignements concernant la patiente et intervenant dans le calcul du risque :
* Poids de la patiente L___1__|l__1kg

Ou a défaut :

» Fumeuse (arrét depuis plus de 15 jours = non) ? [Joui [JNon
« Diabéte insulino-dépendant ? [Joui CINon
« Grossesse antérieure avec trisomie 21 (libre et homogéne) ? [Joui [INon

« Origine géographique : [[] Europe/Afrique du Nord
[] Afrique sub-saharienne et Antilles

[ Asie
[JAutres (MEISSES PAr €X.)  w.v.vevvevereeeereeeeeereeeseereeeersesesesenan
[J Jumeau évanescent (perte foetale a ........ SA) [ insuffisance rénale chronique

Ofrv Oicsi [JDon d’ovocyte - Age de la donneuse :L_1__Ians
[JTEC Date de congélation:L_1 11 11 1 Nbredembryons transférés :L_J
LI AUITES .o

Une fois anonymisées, les données recueillies sont transmises a I'’Agence de la Biomédecine. Ces données font I'objet d'un traite-
menl informatique desuné a suivre et a évaluer la qualité du dépistage de la trisomie 21.

alaloi « et libertés » du 6 janvier 1978 modifiée en 2004, vous bénéficiez d’'un droit d'acces et de rectifi-
canan aux il qui vous que Vous pouvez exercer en vous a votre médecin. Vous pouvez
pour des motifs légitimes, vous opposer au des vous
DEPISTAGE

[J1er trimestre : risque combiné (PAPP-A + hCGR + CN)
Prélévemententre 1+ 1L 1 JL 1 Jetl 1 JL 4 Il 1 |
[J2¢me trimestre :  risque séquentiel intégré
O Double test (hCGB + AFP + CN) O Triple test (hnCGR + AFP + uE3 + CN)
[J2éme trimestre :  marqueurs sériques maternels sans CN

O Double test (hCGB + AFP) O Triple test (hnCGB + AFP + uE3)
Prélévemententre L JL 1+ 1L 1 Jetl o JL 1 Il 1 |
. LABORATOIRE

lisélel—_JL_ 1+ JL 1+ JaL 1+ JhlL 1 Imin.

l Prélévement ré

sur I'examen des marqueurs sériques maternels

dont je souhaite bénéficier :

+ cet examen permet d'évaluer le risque que
l'enfant a naitre soit atteint d'une maladie
dune p gravité, r la
trisomie 21 ;

+ une prise de sang est réalisée au cours d'une
période précise de la grossesse ;

« un calcul de risque de trisomie 21 est effectué ;
il prend notamment en compte les données
de [I'échographie prénatale du premier
trimestre, lorsque ces résultats sont disponibles
et que les mesures échographiques sont
estimées fiables ;

« le résultat est toujours exprimé en risque pour
I'enfant a naitre d'étre atteint de la maladie.
Ce risque ne permet pas  lui seul d'en établir

le diagnostic ;
+ le résultat du calcul de risque me sera rendu
et i par le p ou un

autre praticien ayant Iexpénenoe du dépis-
tage prénatal :

- si le risque est faible, il n'écarte pas compléte-
ment la possibilité pour le feetus d'étre atteint
de trisomie 21 ou d’'une autre affection ;

- si le risque est élevé, un prélévement (de
liquide amniotique, de villosités choriales ou de
sang feetal) me sera proposé. Seul le résultat
du caryotype feetal permettra de confirmer ou
non I'existence de I'affection.

Les risques, les contraintes et les éventuelles

conséquences de chaque technique de préléve-

ment me seront expliqués.
» Je consens a la réalisation du dosage des

q q
Le dosage des marqueurs sériques matemels
sera effectué dans un laboratoire de biologie
médicale autorisé par l'agence régionale de
santé a les pratiquer.

Loriginal du présent document est conservé
dans mon dossier médical.

Une copie de ce document m'est remise ainsi
qu'au praticien devant effectuer les dosages
biologiques et, le cas échéant, le calcul de risque.
Le laboratoire de biologie médicale dans lequel
exerce le praticien ayant effectué les dosages
et, le cas échéant, le calcul de risque conserve
ce document dans les mémes conditions que le
compte rendu de I'examen.

Date:L—1 JL 1 JL 1 |

du médecin ou de la sage-f

Signature de I'intéressée

(") Rayez la mention inutile.

B2 - Aolt 2018
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