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Au cours d’une consultation médicale :
1° Des informations sur le risque pour 1’enfant 4 naitre d’étre atteint d’une maladie d’une particuliére gravité, notamment la trisomie 21 ;
2° Des informations sur 1’analyse des marqueurs sériques maternels qui m’a été proposée :
- un calcul de risque est effectué; il prend notamment en compte les résultats de I’échographie prénatale du premier trimestre, lorsque ces résultats sont
disponibles et que les mesures échographiques sont estimées fiables ;
- le résultat est exprimé en risque pour I’enfant 4 naitre d’étre atteint de la maladie. Ce risque ne permet pas a lui seul d’établir le diagnostic de cette maladie ;
- le résultat du calcul de risque me sera rendu et expliqué par le médecin prescripteur ou un autre praticien ayant I’expérience du dépistage prénatal, notamment de
la trisomie 21 :
- si le risque est faible, il n’écarte pas complétement la possibilité pour le foetus d’étre atteint de I’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 foetal
permettra de confirmer ou non de I’existence de I’affection. Les risques, les contraintes et les éventuelles conséquences de chaque technique de prélévement me
seront expliqués,
=» Consens au prélévement de sang ainsi qu’au dosage des marqueurs sériques.
Le dosage des marqueurs sériques sera effectué dans un laboratoire d’analyses de biologie médical autorisé a 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 analyses.
L’EPS ou le laboratoire de biologie médicale dans lequel exerce le praticien ayant effectué les analyses conserve ce document dans les mémes conditions que le
compte-rendu de I’analyse.
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Un test sanguin pour évaluer le risque de trisomie 21 lors de votre grossesse...

Qu’est ce que la trisomie 21 ?

La trisomie 21, ou mongolisme, est une affection congénitale due a la présence d’un
chromosome supplémentaire : le chromosome 21. La trisomie 21, pour laquelle on ne dispose
pas de traitement efficace est UNE DES CAUSES LES PLUS FREQUENTES de retard mental.

Comment savoir avant la naissance si I’enfant a une trisomie 21 ?

I1 est possible de savoir au début de grossesse si I’enfant a naitre est porteur d’une trisomie 21.
Mais pour cela, il faut faire une amniocentese (prélévement du liquide amniotique), ou une
choriocentése, qui permettra de faire le caryotype de 1’enfant, c'est-a-dire d’étudier ses
chromosomes. Ces examens présentent un risque d’avortement dans 0.5 & 1 % des cas. On ne
peut donc les faire pour toutes les grossesses.

Le risque d’avoir un enfant atteint de trisomie, trés faible chez la femme jeune, augmente avec
I’age : cette augmentation devient nette vers 40 ans.

C’est pourquoi en France, on proposait jusqu’ici une amniocentése chez les femmes de 38 ans et
plus. Pour les femmes plus jeunes, le risque de trisomie était faible, mais il existait toujours.

On propose maintenant de recalculer le risque personnel de trisomie 21 de chaque foetus, en
tenant compte de 1’Age de sa mére (qu’elle ait 20 ans... ou plus de 40 ans).

Cette stratégie a montré qu’elle permettait de dépister le plus grand nombre d’enfants atteints
de trisomie 21 en limitant le nombre d’amniocentéses (5 %). L’amniocentése, ou la
choriocentése, est en effet conseillée a chaque fois que le risque de trisomie 21 dépasse 1/250
(1/120 par exemple), sans qu’elle ait — bien slir - un caractére obligatoire.

Le dosage des marqueurs sériques qui vous est proposé a donc pour but de recalculer votre
risque en fonction de votre dge et des résultats de la prise de sang (marqueurs sériques).

- Lorsque le résultat du dosage est SUPERIEUR au seuil de 1/250, cela signifie que la femme
quelque soit son 4ge, a autant de risques d’avoir un enfant atteint de trisomie 21 qu’une femme
de plus de 40 ans.

C’est avec votre médecin, lui seul habilité a recevoir ce résultat, que vous discuterez de
1’éventualité de réaliser un prélévement (amniocentese, choriocentese. . .)
Heureusement, dans 97 a 98 % des cas, le résultat du caryotype feetal sera normal.

- Lorsque le résultat du dosage est INFERIEUR au seuil, cela signifie qu’il est trés peu
probable d’avoir un enfant atteint de trisomie 21: le prélévement n’est pas justifié.
Un résultat «<normal » n’est pas un «certificat de normalité »

Ce test vous permet ainsi de prendre une décision sur la nécessité ou non de réaliser un
prélévement (amniocentése, choriocentése...).

Toutefois, il ne permet pas a lui seul de diagnostiquer la trisomie 21 : il ne sert qu’a dépister les
femmes ayant un risque élevé et permet de connaitre 70 % a 80% environ des cas de trisomie 21.
Les résultats de la mesure de la clarté nucale du feetus (si elle a été correctement mesurée par
échographie entre 11 et 13" semaines de grossesse) peuvent étres intégrés au dépistage si
I’échographiste détient un numéro d’un réseau de périnatalité.

-> Ce test est pris en charge par I’ Assurance Maladie.

Parlez en a votre prescripteur pour décider ensemble qu’elle sera votre attitude.




