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Historique

* Mise en place du dépistage par les marqueurs sériques dans les années 1990
en France (1996 dans notre laboratoire)

* Encadrement législatif des 1997 : laboratoires autorisés, praticiens agréés

* Arrété du 23 juin 2009 fixe les regles de bonnes pratiques en matiere de
diagnostic et de dépistage prénatal avec ['utilisation des marqueurs sériques
maternels de la trisomie 21 des le premier trimestre de grossesse

* Mise en place des marqueurs du premier trimestre début 2010
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Tests proposés

1- Dépistage combiné au premier trimestre (MSM1T):

Mesure de la Clarté Nucale couplée au dosage des marqueurs serlques
(PAPP-A, sous unité £ libre de 'hCG) g
entre 11 S.A. et 13 S.A. + 6 jours.

Echographiste agréé, LCC entre 45 et 84 mm

LCC
2- Dépistage séquentiel intégré au deuxieme trimestre (MSM2T + CN) :
Mesure de la Clarté Nucale couplée au dosage des margueurs sériques

maternels (AFP, sous unité 3 libre de 'hCG ou hCG totale +/- estriol libre)
entre 14 S.A. et 17 S.A. + 6 jours. : 7

Echographiste agrée, LCC entre 45 et 84 mm

3- Dépistage par les marqueurs sériques au deuxieme trimestre (MSM2T) :

Dosage des marqueurs sériques (AFP, sous unité {3 libre de 'nCG ou
hCG totale +/- estriol libre) entre 14 S.A. et 17 S.A. + 6 jours.
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Documents indispensables a la realisation du test

* Fiche de renseignements :
* Poids
* Tabagisme
* Origine géographique
* Grossesse antérieure avec T21
* Diabeéte insulino-dépendant
° PMA

* Consentement éclairé de la patiente signé par la patiente et le prescripteur

* Ordonnance
* Compte rendu échographique pour éviter les erreurs de recopiage (recommandeé)
®
Rl 1
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Interprétation des résultats (1)

* Risque :
* >1/250 Accru
® <1/250 Non accru

* Profils atypiques :
* AFP > 2,5 MoM
* DFTN (VPP 1/40), jumeau évanescent, saignements foetaux maternels
° PAPP-A > 2,5 MoM
* Pas de pathologie associée (Jumeau évanescent)
* HCG > 10 MoM

* Insuffisance rénale, T21, choriocarcinome, dysfonctionnement placentaire, T16 confinée
au placenta, tripoidie

* PAPP-A < 0,25 MoM

* T21, triploidie, T18, Pré éclampsie, Cornelia de Lange
* HCG < 0,25 MoM

* T18, triploidie, MFIU
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Interprétation des résultats (2)

* Bornage des logiciels :
* Non modification du risque calculé en dehors des valeurs de bornage
* Exemple:
si le risque calculé est de 1/300 avec une BHCG a 5,5 MoM,
le risque reste a 1/300 avec une BHCG a 6 MoM

BORNAGE PAPP-A (MoM) | HCG B (MoM) | AFP (MoM) |  CN (MoM)
PERKIN ELMER 0,2-3 0,3-5 04 -3 0,8-2,5
k4
( 1 1)
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Post-analytique

* Rendu des résultats :
* Au prescripteur et a 'échographiste (pour les calculs avec clarté nucale)
* Le résultat est remis a la patiente par le prescripteur
* Les données prises en compte pour le calcul doivent étre controlées

* Suivi des issues de grossesse :
* Fiche d'issue a retourner au laboratoire
* Résultats de caryotypes pour les patientes a risque
* Les résultats de DPNI doivent aussi étre récoltés
* Relance mensuelle aupres des prescripteurs

Obligation légale (décret de 2009):
e laboratoire doit transmettre tous les résultats a ’ABM deux
fois par an

-
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BILANS NATIONAUX
DU DEPISTAGE DE T21
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Nombre de dépistages annuels (ABM)

687 986 700 842 688 671 677 036

800000

700000

600000

500000

400000

300000

200000

100000

0
2012 2013 2014 2015

® MSM1T ®mMSM2T+CN ® MSM2T

080 Taux de couverture = 83 %
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Fréquence des tests positifs (ABM)

MSM1T MSM2T +CN MSM2T
2013 2,9 % 3.2 % 10,1 %
2014 3,1 % 3.2 % 9,9 %
2015 3,9 % 3,3 % 10,4 %
oce
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Performances des marqueurs sériques 2014 (ABA)

MSM2T + CN
TOTAL
<38ans | =38ans | <38ans | 238ans | <38ans | =38 ans

dgap‘f;‘tgge 4% | 2% | 67% | 79% | 72% | 100% | 81%

VPP 1/30 1123 1/53 1/30 1/126 1162 1136
-
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Issues de grossesses 2014 (ABA)

® 752 cas de T21 dépistés par les marqueurs sériques
* 703 IMG
* 25 refus de caryotype
* 24 refus d'IMG

® 174 cas non dépistés par les marqueurs sériques
* 79 dépistés par écho 2T/3T (45%)
® 87 nés
* 8 dont l'issue de grossesse n'est pas connue

* AFP et DFTN
* AFP > 2.5 MoM : 1597
®* Nombre de DFTN : 35
* /PP : 1/45
-
(11
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Cas des grossesses gemellaires 2014 (ABA)

* 4418 depistages

*478 (11%) de patientes a risque accru

* 4 grossesses avec au moins un foetus T21 : VPP 1/120

* 3 grossesses avec feetus T21 non dépistées (2 dépistées par
écho)

* Taux de dépistage = 60 %
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Bilan de dépistage des Trisomies 21 en 2014 (ABM)

Nombre d’accouchements 812 633

- Dépistages MSM =752

- Signes échographiques = 1075
- DPNI = 68

- Autres indications = 54

T21 dépistées en pré-natal 1956

- Absence de dépistage
563 - Dépistées mais refus d’amnio
- Non détectées

T21 diagnostiquées en post-
natal

Amniocenteses déclenchées par les MSM = 18 560 ( vs 33 135 en 2009)
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BILAN 2015
DE NOTRE LABORATOIRE
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Résultats 2015

MSMAT  MSM2T+CN  MSM2T TOTAL
Nombrede | soo0 @000 | 753 (11%) | 474 (7 %) 6395
patientes testées
N‘;‘;‘gg‘;sde 260(46%) | 9(12%) | 58(12%) | 327 (4,7 %)
e ||| s
oz (|||
VPP 1137 1/58 1/41

Pourcentage de retours d’issue de grossesse suite a:
Risque accru: 86 %
Risgue non accru: 67 %
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Conclusion

*Le dépistage de la T21 nécessite la collaboration de tous

* Les objectifs fixes semblent atteints:
v' Sensibilité
v Taux de déclenchement d’amniocenteses

* Importance des renseignements transmis
* Importance de la récolte des données d'issues de grossesse
“
cam
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Je vous remercie de
votre attention

Georges BELOT



