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ASPECTS CLINIQUESASPECTS CLINIQUES

Espérance de vie moyenne de 30 ansEspérance de vie moyenne de 30 ans
Phénotype caractéristiquePhénotype caractéristique
Retard d’apprentissage (QI 20Retard d’apprentissage (QI 20--60)60)
Retard de développement Retard de développement –– hypotoniehypotonie
Causes de décès: anomalies Causes de décès: anomalies 
portales,atrésie duodénale, lésions portales,atrésie duodénale, lésions 
cardiaques congénitales, démence cardiaques congénitales, démence prépré--
sénilesénile, , amyloidoseamyloidose, leucémie aigue, leucémie aigue

pelcha01
Zone de texte
Cette présentation a été effectuée le 17 novembre 2005, au cours de la journée « Dépistage populationnel en génétique : développement, implantation et évaluation » dans le cadre des Journées annuelles de santé publique (JASP) 2005. L'ensemble des présentations est disponible sur le site des JASP, à l'adresse http://www.inspq.qc.ca/jasp/archives/.

www.inspq.qc.ca/jasp/archives/
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TESTS DE DÉPISTAGETESTS DE DÉPISTAGE

Risque de syndrome de Down en Risque de syndrome de Down en 
fonction de l’âge maternelfonction de l’âge maternel
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Distribution des grossesses en Distribution des grossesses en 
fonction de l’âge maternelfonction de l’âge maternel
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ParticularitésParticularités de la de la grossessegrossesse

Variation des Variation des marqueursmarqueurs maternelsmaternels
sériquessériques avec avec l’âgel’âge gestationnelgestationnel
UtilisationUtilisation de multiples de la de multiples de la médianemédiane pour pour 
les les grossessesgrossesses normalesnormales dudu mêmemême âgeâge
Pour Pour chaquechaque semainesemaine de de grossessegrossesse, un , un 
multiple de la multiple de la médianemédiane correspond correspond àà peupeu
prèsprès au au mêmemême centilecentile de la distribution de la distribution 
gaussiennegaussienne
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Évolution des marqueurs en Évolution des marqueurs en 
fonction de l’âge gestationnelfonction de l’âge gestationnel
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Cuckle H. Clin Obstet Gynaecol 1996;10:631-45

Cuckle H. Clin Obstet Gynaecol 1996;10:631-45
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MarqueursMarqueurs échographiqueséchographiques

SouventSouvent décritsdécrits àà partirpartir d’étudesd’études chez des chez des 
groupesgroupes de de patientespatientes àà haut haut risquerisque
ÉquipementÉquipement échographiqueéchographique performantperformant, , moinsmoins
de de limiteslimites de temps et de temps et d’attentiond’attention
CompteCompte tenutenu dudu type de population, les type de population, les résultatsrésultats
ambigusambigus ontont plus plus tendancetendance àà êtreêtre considérésconsidérés
commecomme positifspositifs
Pour le Pour le transferttransfert en routine en routine demandedemande un un 
entraînemententraînement et monitoring et monitoring continuscontinus

Malone FD et al. Obstet Gynecol 2003;102:1066-79
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Crossley JA et al. BJOG 2002;102:667-76

BIAIS DE VIABILITÉBIAIS DE VIABILITÉ

Avortements spontanés des fœtus Avortements spontanés des fœtus 
trisomiques:trisomiques:

De 10 semaines à terme: 54%De 10 semaines à terme: 54%

De 10 semaines à 16 semaines: 32%De 10 semaines à 16 semaines: 32%
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CONFIRMATION DU DIAGNOSTICCONFIRMATION DU DIAGNOSTIC

Requiert un test invasif: au Québec, Requiert un test invasif: au Québec, 
généralement l’amniocentèse au deuxième généralement l’amniocentèse au deuxième 
trimestretrimestre
Avortements iatrogènes: 0.5 à 1 %Avortements iatrogènes: 0.5 à 1 %
Délai de 2 semaines requis pour le Délai de 2 semaines requis pour le 
caryotypagecaryotypage
Si positif, temps limité pour le Si positif, temps limité pour le counselingcounseling
et l’interruption de la grossesseet l’interruption de la grossesse

TauxTaux de faux de faux positifspositifs pour un pour un tauxtaux de de 
détectiondétection de 85% (FASTER)de 85% (FASTER)

0.6%0.6%CombinésCombinés au au completcomplet
3.6%3.6%CombinésCombinés sériquessériques

Premier et Premier et DeuxièmeDeuxième TrimestresTrimestres
7.3%7.3%Quadruple test (Quadruple test (ajoutajout inhibineinhibine A)A)
14%14%Triple test (AFP, Triple test (AFP, hCGhCG, , oestrioloestriol))

DeuxièmeDeuxième TrimestreTrimestre
3.8%3.8%CombinésCombinés
16%16%MarqueursMarqueurs sériquessériques seulsseuls
20%20%ClartéClarté nucalenucale seuleseule

Premier Premier TrimestreTrimestre
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ProgrammeProgramme de de dépistagedépistage vsvs test de test de 
dépistagedépistage

Un Un programmeprogramme doitdoit offriroffrir les les ressourcesressources
pour pour l’investigationl’investigation et la et la réassuranceréassurance lorslors
d’un test d’un test positifpositif

NécessitéNécessité d’uned’une gestiongestion dudu programmeprogramme
pour pour assurerassurer la la qualitéqualité: : s’assurers’assurer queque l’onl’on
fait plus de fait plus de biensbiens queque de tortsde torts

RecommandationsRecommandations dudu comitécomité
d’expertsd’experts sursur le le dépistagedépistage dudu

syndrome de Down (syndrome de Down (juilletjuillet 2004)2004)

DépistageDépistage sériquesérique intégréintégré (PAPP(PAPP--A au A au 
premier premier trimestretrimestre; AFP, ; AFP, oestrioloestriol, , hCGhCG au au 
deuxièmedeuxième trimestretrimestre))
DatationDatation échographiqueéchographique sisi possiblepossible
ÉtudesÉtudes de de démonstrationdémonstration pour pour l’inhibinel’inhibine A A 
et la et la clartéclarté nucalenucale avantavant implantationimplantation



10

Coordination Coordination requiserequise des des différentsdifférents
intervenantsintervenants

ObstétriciensObstétriciens--gynécologuesgynécologues
MédecinsMédecins de de famillefamille
SagesSages--femmesfemmes
InfirmièresInfirmières cliniciennescliniciennes
ReprésentantsReprésentants des patientsdes patients
LaboratoiresLaboratoires de de biochimiebiochimie
ÉchographistesÉchographistes
LaboratoiresLaboratoires de de cytogénétiquecytogénétique
MédecinsMédecins--généticiensgénéticiens
ConseillersConseillers en en génétiquegénétique

Phase Phase d’évaluationd’évaluation

Identification des infrastructures et Identification des infrastructures et 
services déjà en placeservices déjà en place

AnalyseAnalyse des des besoinsbesoins pour pour lesquelslesquels de de 
nouvellesnouvelles ressourcesressources devrontdevront êtreêtre misesmises
en placeen place

DéveloppementDéveloppement des des spécificationsspécifications dudu
programmeprogramme de de dépistagedépistage
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SollicitationSollicitation, information et , information et 
implication des implication des patientespatientes

DisséminationDissémination de de l’informationl’information aux aux 
différentsdifférents intervenantsintervenants ((obstétriciensobstétriciens, , 
médecinsmédecins de de famillefamille, sages, sages--femmes, …) femmes, …) 
par par différentsdifférents canauxcanaux: pamphlets, : pamphlets, vidéovidéo--
cassettes, formation continue.cassettes, formation continue.
DéveloppementDéveloppement de pamphlets de pamphlets 
d’informationd’information pour les pour les patientespatientes
((multilingesmultilinges))

SollicitationSollicitation, information et , information et 
implication des implication des patientespatientes (suite)(suite)

AccessibilitéAccessibilité rapiderapide aux aux centrescentres de de prélèvementsprélèvements
Transports des Transports des spécimensspécimens versvers les les laboratoireslaboratoires
de de biochimiebiochimie centraliséscentralisés
SélectionSélection ouou développementdéveloppement de de logicielslogiciels pour pour 
documenter le documenter le processusprocessus (rappels pour le (rappels pour le 
deuxièmedeuxième prélèvementprélèvement, , vérificationvérification des issues des issues 
de de grossessegrossesse, assurance, assurance--qualitéqualité des services de des services de 
laboratoirelaboratoire et et échographiqueséchographiques, …), …)
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SollicitationSollicitation, information et , information et 
implication des implication des patientespatientes (suite)(suite)

DéterminationDétermination des des responsabilitésresponsabilités et des et des 
délaisdélais prescritsprescrits pour pour transmettretransmettre les les 
résultatsrésultats àà la la patientepatiente
AccèsAccès rapiderapide aux services aux services diagnostiquesdiagnostiques
((amniocentèseamniocentèse) ) incluantincluant le counseling le counseling 
appropriéapproprié
AccèsAccès rapiderapide aux services aux services d’interruptiond’interruption de de 
grossessegrossesse incluantincluant le counseling le counseling appropriéapproprié

ConsidérationsConsidérations en regard des en regard des 
laboratoireslaboratoires de de biochimiebiochimie

PrésencePrésence de de professionnelsprofessionnels de de laboratoirelaboratoire
avec avec l’expertisel’expertise requiserequise
PréférablementPréférablement, , utilisationutilisation des des mêmesmêmes
instruments et instruments et réactifsréactifs
UtilisationUtilisation d’un d’un logiciellogiciel d’estimationd’estimation de de 
risquerisque validévalidé
Monitoring Monitoring continuelcontinuel de la de la qualitéqualité
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ConsidérationsConsidérations en regard des en regard des 
services services échographiqueséchographiques

Personnel et Personnel et équipementéquipement en en quantitéquantité suffisantesuffisante
DisponibilitéDisponibilité au premier au premier trimestretrimestre pour pour 
permettrepermettre uneune datationdatation plus plus préciseprécise de la de la 
grossessegrossesse
EntraînementEntraînement standardiséstandardisé (certification) pour la (certification) pour la 
mesuremesure de la de la clartéclarté nucalenucale sisi elleelle devaitdevait êtreêtre
introduiteintroduite dansdans le le programmeprogramme provincialprovincial
SuiviSuivi continuelcontinuel de la de la qualitéqualité

ConsidérationsConsidérations en regard des en regard des 
services services diagnostiquesdiagnostiques

AccèsAccès rapiderapide àà un un obstétricienobstétricien lorsqu’unelorsqu’une
amniocentèseamniocentèse estest requiserequise
AccèsAccès au counseling pour les au counseling pour les patientespatientes et et 
leursleurs partenairespartenaires
Temps de Temps de réponseréponse adéquatadéquat pour pour retournerretourner
les les résultatsrésultats ((ressourcesressources techniques techniques 
adéquatesadéquates))
SuiviSuivi continucontinu de la de la qualitéqualité
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NécessitéNécessité d’uned’une évaluationévaluation continue continue 
dudu programmeprogramme après implantationaprès implantation

DéveloppementDéveloppement et et suivisuivi d’indicateursd’indicateurs de de 
performance:performance:

TauxTaux de de détectiondétection
TauxTaux de fauxde faux--positifspositifs
TauxTaux de participationde participation
TauxTaux de non de non retourretour pour le pour le deuxièmedeuxième prélèvementprélèvement
TauxTaux d’acceptiond’acception des tests des tests diagnostiquesdiagnostiques
TauxTaux d’interruptiond’interruption des des grossessesgrossesses affectéesaffectées
Monitoring des Monitoring des délaisdélais pour pour chacunechacune des des étapesétapes
……




