
Prolonger votre offre de soins, jour après jour

Dépistage de la Trisomie 21 : 

Apport et limites des marqueurs sériques du 

premier trimestre

AMBM – 04-05 avril 2014 -Mazagan

Dr Isabelle LACROIX

Laboratoire  Cerba Prolonger votre offre de soins, jour après jour



Prolonger votre offre de soins, jour après jour

Combiner les risques…….pour un seul risque

Privilégier le dépistage combiné au 1er trimestre:

- CN 1erT + Biologie 1erT+ Âge maternel 

Si la patiente a été prélevée au 2ème trimestre, faire un 
dépistage séquentiel intégré:

- CN 1erT + Biologie 2ème T + Âge maternel

Si la clarté nucale n’a pu être mesurée, faire les 
marqueurs « seuls » au 2ème trimestre:

- Biologie 2ème T + Âge maternel

L’arrêté du 23/06/09 publié au JO du 03.07.09 texte 23



Prolonger votre offre de soins, jour après jour

Les points abordés

• Les résultats du dépistage

• Que faire lorsque le risque de la patiente est dans 
la zone grise?

• Les dossiers atypiques
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L’organisation 

• Dépistage combiné au 1er trimestre

• 1- information adaptée de la patiente

• 2- échographie: de 11,0 à 13,6 SA (LCC 45.0 et 84,0)

• 3- biologie:  le plus tôt possible après l’échographie

• 4- calcul de risque: rendu par le biologiste au médecin

• 5- rendu du résultat par le médecin à la patiente
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L’information, la demande et le consentement  de la 
patiente

Je soussignée……………………………………………………………………………………………..............

Atteste avoir reçu, du médecin ou de la sage-femme (nom, prénom)………………………....

Au cours d’une consultation médicale en date du ……………………………………………………

Des informations sur l’examen des marqueurs sériques maternels dont je souhaite 
bénéficier:

- cet examen permet d’évaluer le risque que l’enfant à naître soit atteint d’une maladie 
d’une particulière gravité, notamment la trisomie 21 ;

- une prise de sang est réalisée au cours d’une période précise de la grossesse;

- un calcul de risque est effectué; il prend notamment en compte les  données de 
l’échographie prénatale du 1er trimestre lorsque ces résultats sont disponibles et que les 
mesures échographiques sont estimées fiables;

- le résultat est toujours exprimé en risque pour l’enfant à naître d’être atteint de la 
maladie. Ce risque ne permet à lui seul d’en établir le diagnostic ; 

- le résultat du calcul de risque  me sera rendu et expliqué par le médecin prescripteur 
ou un autre praticien ayant l’expérience du dépistage prénatal; 

- si le risque est faible, il n’écarte pas complètement la possibilité pour le foetus d’être 

atteint de trisomie 21 ou d’une autre affection ;

- si le risque est élevé, un prélèvement (de liquide amniotique, de villosités choriales ou 
de sang fœtal) me sera proposé. Seul le résultat du caryotype fœtal permettra de 
confirmer ou non l’existence de l’affection. Les risques, les contraintes et les éventuelles 
conséquences de chaque technique de prélèvement me seront expliqués.
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L’information, la demande et le consentement  de la 
patiente

• Je consens à la réalisation du dosage des marqueurs sériques 
maternels.

• Le dosage des marqueurs sériques maternels sera effectué dans un 
laboratoire de biologie médicale autorisé par l’agence régionale de 
santé à les pratiquer.

• L’original 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 mêmes conditions que le compte-rendu de l’examen.

• Date:

• Signature du médecin Signature de l’intéressé

• Ou de la sage-femme

• Modèle du formulaire pour les examens de biochimie portant sur les marqueurs 
sériques maternels mentionnés au 1° du I de l’article R.2131-1 du code de la 
santé publique Journal Officiel du 16 janvier 2014 texte 11
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Les bonnes pratiques…

Pour les échographistes: 

- Mesure de la clarté nucale: 

Longueur cranio-caudale de 45 à 84 mm 

Echographie entre 11.0 et 13.6 SA

Score de Herman entre 7 et 9

Contrôle de Qualité des mesures 
échographiques
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Le score de Herman
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La mesure de la clarté nucale
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Le biologiste

• Calcule l’âge gestationnel à la date du prélèvement:

– - Si 11,0 <SA <13,6 :

• Dépistage combiné au 1e trimestre 

– - Si 14,0 <SA < 17,6 SA:

• Dépistage séquentiel intégré au 2ème trimestre

•

– - Si 14,0 < SA < 20, 6 SA sans échographie:

• Dépistage par les marqueurs sériques maternels 
« seuls » au2èT
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Les bonnes pratiques…

Pour les biologistes: 

- Gestion de la chaine du pré-analytique au rendu de 
résultats

- Couple logiciel/réactifs ANSM

- Vérification des données cliniques

- Dosages des paramètres biologiques

- Contrôles de qualité: interne, externe

- Calcul du risque

- Validation des dossiers

- Communication des résultats  +++

- à risque accru, à profil atypique, …
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Les différentes stratégies

MSM1T + CN MSM2T + CN MSM2T 
« seuls »

2010 40 % 8 % 52 %

2011 64 % 12 % 24 %

2012 71 % 11 % 18 %
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Les résultats 2011

MSM1T 
+ CN

MSM2T + 
CN

MSM2T 
« seuls »

TOTAL

FPR   <38ans 1,58% 2,06% 6,63% 2,88%

FPR  Total 2,66% 3,05% 9,25% 4,32%

T21  Dépistés 520 43 171 734

T21  Total 657 61 200 918

% 79,2% 70,5% 85,5% 80%

VPP 1/ 23 1/ 56 1/ 92 1/ 41
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1ères conclusions

Adhésion des patientes au dépistage:

> 85%

Dépistage de la trisomie 21 fœtale: 

> 80%

Diminution des gestes invasifs:

12%            5,2%
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Je vérifie les données cliniques +++++
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Je regarde le risque mais aussi les MoM…..
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Risque accru de T21 si

• Clarté nucale élevée

• Ou 

• Taux PAPPA abaissé

• Ou

• Taux FhCG élevé

• Ou

• Age maternel 

• Ou

• Combinaison de marqueurs perturbés

• Mais attention aux « compensations »
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Risque accru…
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T21  et Marqueurs du 1er Trimestre 
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T21 et Marqueurs du 1er Trimestre 
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Attention à la « zone grise »

Origine ? Caucasienne Africaine

Fumeuse ? Oui Oui

Poids ? 72 50

Pappa MoM 0,63 0,91 0,59

FhCG MoM 2,00 2,51 2,26

Risque T21 1/ 600 1/ 570 1/ 350
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Les troncatures
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Les MoM et leurs troncatures….au 1er T

• Perkin Elmer

• Pappa :  0,2 3,0 MoM

• FhCG : 0,3 5,0 MoM

• Bornages un peu différents selon les logiciels

• Se référer au compte-rendu du biologiste 
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Les profils atypiques: PAPPA < 0,5 MoM
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Biologie atypique
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Conclusions

• Dépistage combiné au 1er trimestre en 1ère intention

• Grossesse monofoetale

• VPP ++++

• Collaborations plus étroites entre les différents acteurs

• réseaux, échographistes, gynécologues, biologistes

• Proposition de dépistage pour toutes les femmes

• Information de la patiente


