Dépistage de la trisomie 21

Marqueurs sériques 

A proposer à toutes les femmes enceintes, sauf :

· Grossesse gémellaire (proposer d’emblée DPNI)

· Age  ≥ 38 ans (proposer d’emblée DPNI)

Taux de dépistage des trisomies de 60% (taux de faux positifs et faux négatifs élevés)

Prélèvement sanguin : 2 tubes secs

Utilisable entre 14SA+1j et 17SA+4j (peut être fait jusqu’à 20SA → envoyé en France) 

Résultats :

· Risque < 1/1000 : risque faible

· Risque ≥ 1/1000 : risque plus élevé : proposer DPNI

· Taux d’Alpha Foeto Protéine ou d’HCG élevé : écho DAN à 18SA

DPNI  (Diagnostic Prénatal Non Invasif de la trisomie 21, 13 et 18)

= Analyse des fragments d’ADN des chromosomes 13, 18 et 21 provenant de cellules fœtales dans le sang maternel

Ce test se limite aux seules trisomies 13, 18 et 21 complètes et homogènes (les translocations, délétions et duplications ne sont pas détectées)

Taux de détection des trisomies à  99,2%

Taux de faux positifs très faible à 0,009%

Indications :

· Marqueurs sériques ≥ 1/1000 (1er ou 2ème trim)

· ATCD personnels de T21

· Age maternel  ≥  38 ans (en Polynésie uniquement – pour le CNGOf il s’agit uniquement de celles qui n’ont pas bénéficié des marqueurs sériques)

· Translocation robertsonienne atteignant le chromosome 13 ou 21 d’un des parents

· Marqueurs sériques non fiables (grossesses gémellaires, MS hors bornes)

Utilisable en cas de grossesse gémellaire, à partir de 10SA jusqu’au terme, uniquement si clarté nucale < 3,5mm et absence d’anomalie morphologique.

Réalisation du test :

Entretien préalable à faire par obstétricien (peut être fait en consultation décentralisée)

Documents à remplir : 

· ordonnance, 

· feuille de demande d’examen signée par le médecin, 

· consentement signé par le médecin et la patiente, 

· copie de l’échographie du 1er trimestre signée +/- des autres échographies .

Jour de prélèvement le lundi
Prélèvement sur 1 tubes spécial, à mélanger doucement par 10 balancements des tubes

Echantillons à conserver au frais 

A faire partir dans une glacière avec pain de glace au Terevau de 9h

Noter sur glacière : Pour le laboratoire du CHPf – DPNI

Tel SOS Coursier qui récupère la glacière au bateau : 40 41 26 26

(Faire venir des tubes de prélèvements, bons, pain de glace et glacière lors de la mission mensuelle de l’obstétricien).

Si problème : Référente au CHPf = Fabienne Legoff  (40 48 46 90)

Amniocentèse 

Prélèvement de liquide amniotique pour caryotype sur cellules fœtales

Taux de fausses couches de 0.5 à 1%

Indications :

· DPNI positif,

· Clarté nucale augmentée au 1er trimestre,

· Anomalie morphologique fœtale.

Le 28.07.2016 –d’après les recommandations 2016 du CNGOF et du Dr Guyot CHPf


