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En principe, ce sont les parents qui décident
si des examens prénataux doivent étre effec-
tués et, le cas échéant, lesquels. Les médecins
qui vous suivent et le laboratoire médical vous
conseilleront a ce sujet et se tiendront a votre
disposition pour répondre a vos questions.

LA PLUPART DES ENFANTS NAISSENT EN
BONNE SANTE.

Seuls 2 a5 % des nouveau-nés présentent des
troubles du développement physique ou men-
tal plus ou moins graves. Les examens pré-
nataux peuvent aider a identifier les risques
élevés. Toutefois, aucune méthode ne peut
détecter toutes les maladies congénitales.

TABLEAU CLINIQUE CONCERNANT
LES TRISOMIES FCETALES

Les chromosomes sont les porteurs de l'in-
formation génétique et se trouvent dans le
noyau des cellules. En temps normal, chaque
étre humain possede 46 chromosomes, ré-
partis en 23 paires.

Chaque paire est composée d'un chromo-
some maternel et d’'un chromosome pater-
nel. Des anomalies dans la répartition du pa-
trimoine génétique peuvent avoir de graves
conséquences.

TRISOMIES

Une trisomie est une anomalie dans la réparti-
tion des chromosomes. Cette anomalie chro-
mosomique se caractérise par la présence
d’'un chromosome supplémentaire dans une
paire de chromosomes (trois chromosomes).
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46 chromosomes = 23 paires de chromo-
somes (chaque fois, T masculin et 1féminin)
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47 chromosomes = 23 paires de chromo-
somes (un chromosome en trop)

Le risque de trisomie 21 augmente avec l'age
de la meére. Une personne de 20 ans présente
un risque de 1:1500, alors qu’une personne
de 40 ans présente un risque de 1:100.

Le type de trisomie le plus fréquent est la tri-
somie 21, qui est associée a un retard mental
variable.

En outre, il existe un risque de malformation
de certains organes.

La trisomie 18, tout comme la trisomie 13,
sont en revanche plus rares. Ces deux ano-
malies sont associées a de trés graves handi-
caps mentaux et physiques. Les chances de
survie de ces enfants sont tres faibles.

Options de test et de
diagnostic prénataux

LE TEST DU PREMIER TRIMESTRE

Le test du premier trimestre est un examen
permettant d'évaluer le risque des trois ano-
malies chromosomiques les plus fréquentes
(trisomies 13, 18 et 21). Pour ce faire, deux
substances produites par le placenta sont
analysées dans le sang maternel : la PAPP-A
(pregnancy-associated plasma protein-A) et
la B-hCG libre (free beta human chorionic go-
nadotropin).

L'association de facteurs tels que I'age de la
mere, la clarté nucale mesurée a l'échogra-
phie et les valeurs sanguines susmention-
nées permet d'estimer votre risque individuel
pour les trisomies mentionnées.

Un test du premier trimestre indique le risque
d’une des trois trisomies. Un test anormal ne
signifie pas que votre enfant est atteint. Un
test normal n'exclut pas avec certitude une
maladie. Le risque est évalué a l'aide de dif-
férentes catégories.

EVALUATION DU RISQUE APRES LE
TEST DU PREMIER TRIMESTRE

ESTIMATION RISQUE ACTION POSSIBLE
Faible <1:1000 Soins prénataux
usuels
Modéré 1:301a Test prénatal non
1:1000 invasif (TPNI)
Eléve >1:300 TPNI ou amniocen-

tése ou biopsie des
villosités choriales

Tres élevé > env. 1:10 Amniocentése ou
biopsie des villosités
choriales
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PRECISION

Pour plus de 90 % des enfants atteints de
trisomie, le test du premier trimestre s'avere
anormal. D’autre part, un test du premier tri-
mestre normal ne signifie pas que votre en-
fant ne présente pas ces anomalies, puisque
le test du premier trimestre se révele normal
pour 10 % des grossesses comportant une
trisomie 21. Cependant, dans la plupart des
cas, aucun risque accru n'est détecté et vous
pouvez partir du principe gu'il est trés pro-
bable que votre enfant ne présente pas de
trisomie. D’autres handicaps et/ou malfor-
mations ne peuvent pas étre exclus par un
test de premier trimestre normal. Un examen
échographique détaillé vous fournira davan-
tage d'informations a ce sujet.

REALISATION

Une prise de sang est nécessaire pour le test
du premier trimestre.

Celle-ci a lieu entre la 9e et la 14e semaine de
grossesse. L'@chographie pour le test du pre-
mier trimestre est réalisée entre la 11e et la
14e semaine de grossesse. La prise de sang
et I'°chographie peuvent avoir lieu le méme
jour ou deux jours différents. Il n'est pas né-
cessaire d'étre a jeun pour la prise de sang.

GROSSESSE MULTIPLE/FIV

L'évaluation des grossesses multiples n'est
possible que dans une mesure limitée, la pré-
cision du test diminuant avec le nombre de
foetus. Un calcul des risques ne peut étre ef-
fectué qu'en cas de grossesse gémellaire.

Les grossesses apres une FIV peuvent étre
évaluées a l'aide du test du premier trimestre
si 'dge de l'ovule utilisé est connu. En outre,
il est important pour le calcul du risque de
savoir s'il s'agit de jumeaux monozygotes ou
dizygotes.

REMBOURSEMENT DES COUTS

Le test du premier trimestre est pris en charge
par les caisses-maladie.

TEST PRENATAL NON INVASIF (TPNI)

Etant donné que le matériel génétique de
I'enfant a naitre est présent dans le sang de
la mere, cette analyse peut étre effectuée au
moyen d’une prise de sang chez la femme
enceinte. Il convient de discuter avec le mé-
decin traitant de la question de savoir si le
test est approprié, ainsi que de la maniere de
procéder. Si le test est effectué, les trisomies
13, 18, 21 ainsi que les erreurs de répartition
des chromosomes sexuels peuvent étre dé-
tectées avec une grande certitude.

Il peut arriver que I'échantillon de sang ne
contienne pas suffisamment dADN de l'en-
fant a naitre. Dans ce cas, une nouvelle prise
de sang est demandée.

DECLARATION

Le TPNI fournit des informations sur la pré-
sence de trisomies 13, 18 et 21, ainsi que sur
les anomalies des chromosomes sexuels. Si
'enfant est atteint d’'une autre maladie, le
TPNI ne peut fournir aucune information a
ce sujet. Si le résultat indique une trisomie,
le médecin expliquera la marche a suivre.
Comme le TPNI ne constitue pas un diagnos-
tic définitif en cas de résultat anormal, une
biopsie des villosités choriales ou une am-
niocentése, selon la fenétre de temps, est
nécessaire comme examen de confirmation
avant de prendre d'autres décisions.

PRECISION

Cetest garantit actuellement la meilleure éva-
luation possible du risque de trisomies foe-
tales. 99 % des trisomies foetales analysées
par un TPNI sont correctement détectées.
En raison d'un développement placentaire
exceptionnel, certains cas sont considérés
comme « faux positifs » ou « faux négatifs ».

Seule une méthode invasive plus poussée, la
biopsie des villosités choriales / I'amniocen-

tése, permet effectivement d'établir un dia-
gnostic définitif.

REALISATION

Un TPNI est possible a partir de la 9e se-
maine de grossesse. Les caisses-maladie ne
prennent en charge les colits qu'a partir de
la 12e semaine de grossesse, dans la mesure
ou le risque déterminé par le test du premier
trimestre est supérieur a 1:1000.

GROSSESSE MULTIPLE OU
GROSSESSE APRES FIV

Un TPNI est possible en cas de grossesse
aprés une FIV comme pour les grossesses
normales. L'examen des grossesses gémel-
laires est également possible, mais les ano-
malies des chromosomes sexuels ne peuvent
pas étre évaluées. En cas de grossesse mul-
tiple comportant plus de deux foetus, le TPNI
n'‘est pas réalisable.

AUTRES EVALUATIONS POSSIBLES

A partir de la 12e semaine de grossesse, le
sexe peut également étre déterminé lors de
cet examen et communiqué. (En cas de gros-
sesse gémellaire, cela n'est possible que de
maniére limitée.)

En Suisse, il est interdit de réaliser un TPNI
pour déterminer uniquement le sexe.

REMBOURSEMENT DES COUTS

Les colits du TPNI sont pris en charge par
les caisses-maladie destinés a dépister les
trisomies 13, 18 et 21 si, lors d’'une grossesse
normale, le test du premier trimestre destiné
a dépister une trisomie révele un risque su-
périeur a 1:1000 (par ex. 1:520).

Qu'il s'agisse d’'une grossesse apres FIV aussi
bien que d’'une grossesse gémellaire, ce n'est
pas le risque du test de premier trimestre,
qui est déterminant, mais le risque combiné
de l'age de la femme enceinte et de la clarté
nucale du foetus ; les co(ts sont ici aussi pris
en charge par les caisses-maladie en cas de
risque supérieur a 1:1000.
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