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HISTORIQUE

• J.E Esquirol (1772-1840) : première description clinique de la trisomie 
21 

• E Séguin(1846) : «Idiotie furfuracée »

• J.L Down(1866) : «Idiotie mongoloïde », syndrome de Down dans les 
pays anglo-saxons

• J Lejeune, M Gautier ,R Turpin (1959): découverte de l’anomalie 
chromosomique T21
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40 ans d’évolution des stratégies de dépistage(1)

• 1977 : première convention CNAM pour dépistage par amniocentèse>40 ans

• 1980 : dépistage trisomie 21 : > 38 ans (30%)

• 1975 : Signes d’appel échographiques

• 1987 :Introduction de l’ échographie pour le dépistage

• 1988: Accès à l’amniocentèse( caryotype )en cas de signes d’appel 
échographiquesCollège de Gynécologie CVL



40 ans d’évolution des stratégies de 
dépistage(2)

- 1997  ( art R.162-16-1): Cotation / Evaluation/CONSENTEMENTS

- 2011 : DPNI par ADN fœtal circulant( Rh fœtal)

- 2012 : 650 000 dépistages = 75% des T21 dépistées  //7,5% amniocentèses
- Environ 500 naissances T21/an en France : 250 non dépistées
- Amniocentèse et trophocentèse: 1 à 2% FC sur grossesse normale

- 2017 En France( dernier rapport HAS): 27 T21/ 10000 grossesses
- 2017 : tests ADN libre circulant dans le sang maternel de la T21( ADNIcT21)( 
HAS) Collège de Gynécologie CVL



SENSIBILITE des TESTS 

• Age  maternel : 30%

• Clarté nucale :  70%

• Marqueurs T1 + Age + CN (entre 11SA et 13SA +6j ): 90% seuil 1/250

= dépistage combiné premier trimestre

• Marqueurs T2: (entre 14SA et 17SA +6j ): env 70%              seuil 1/250

= dépistage séquentiel deuxième trimestre

• DPNI : 99% : pas de seuil . Résultat quasi probantCollège de Gynécologie CVL



L’information
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L’ERE DE L’INFORMATION 

• Loi du 4 mars 2002 : « toute personne a le droit d’être informée sur son 
état de santé »

• Cette information porte sur les différentes investigations, traitements ou 

actions de prévention qui sont proposés, leur utilité, leurs 
conséquences, leurs bénéfices et les risques  (...).

Elle incombe à tout professionnel de santé

• Cette information est délivrée au cours d’un entretien individuel ».

(Article L111-2 du Code Civil)Collège de Gynécologie CVL



Un exemple de formalisation de l’information

• Information et Consentement : normalement pas de formalisme

• Exception pour diagnostic prénatal

• Cahier des charges très précis : 

Obligation d’information renforcée

Obligation de moyens :

( Proposer la méthode la moins invasive et la plus performante : DPNI ? )

• Faute si défaut d’information :indemnisation de la mère /Pas du handicap Collège de Gynécologie CVL



CONTENU de l’INFORMATION

-La notion de calcul de risque: (par opposition au diagnostic de   
certitude) 

- La nécessité d’une amniocentèse en cas de risque augmenté 

-Le risque iatrogène inhérent à l’amniocentèse si celle-ci     
s’avérait nécessaire  : (décret 95-559 / JO 7 mai 1995)

-Dépistage limité aux trisomies 13 / 18 / 21Collège de Gynécologie CVL



PROUVEZ l’INFORMATION !

• Le médecin délivre une attestation signée certifiant qu’il a informé la patiente selon 
les conditions définies (Art R  162-16-7 du CSP)

Quelque soit la décision de la femme

Si elle accepte (ou refuse) * ce dépistage, la femme doit de son côté signer un    
consentement écrit : (Arrêté du 30 /9/ 1997 paru au JO du 31 /10/ 1997)

Ce document récapitule les principales informations délivrées oralement :
et précise qu’il s’agit d’un dépistage et non d’un diagnostic de certitude. 

*(non mentionné)Collège de Gynécologie CVL



PRINCIPES ETHIQUES

• Respect de l’autonomie de la personne
- Décision individuelle indépendante de toute contrainte ou pression 

- Info simple et intelligible

- Non directive et objective

- Dépistage et non certitude

• Le principe de justice
-Accepter le refus … « et le droit à l’erreur !»

-Egalité de PEC quelque soit la décision

Collège de Gynécologie CVL



Le DPNI
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INFORMER SUR LES LIMITES du DPNI
ON PEUT……ON NE PEUT PAS !

• Refaire un prélèvement  : quantité d’ADN libre  insuffisante

• Pas de détection d’anomalie de structure des chromosomes.

• Pas de détection d’anomalies chromosomiques sur d’autres 
chromosomes que ceux étudiés( ou mosaïques)

• Pas de détection des discordances chromosomiques entre 

fœtus et placenta.

• Taux d’échec est d’environ 0,2 à 0,9%

• Examen non concluant dans environ 1 à 5% des cas

• Pas de dépistage exhaustif des malformations
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HAS : RPC DPNI : 17 MAI 2017

•Place du test de l'ADN libre circulant dans le sang maternel dans 
le cadre du dépistage de la trisomie 21 fœtale (décret du 5 mai 2017).

• Trois groupes à risque différents :
-Groupe 1 : à bas risque (risque > 1/1000) 

-Groupe 2 : à haut risque (risque < 1/50) 

-Groupe 3 : à risque intermédiaire (entre 1/51 et 1/1000) 
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DISPOSITIONS PRATIQUES: ALGORITHME HAS

« Indication de Test ADN libre circulant de la T21 après un dépistage combiné du 1er trimestre:
(ou à défaut après un dépistage par marqueurs sériques seuls au 2ème trimestre) »

• Groupe 1 - Résultat > 1/1000 :
-Pas de DPNI pris en charge (ou HN )

• Groupe 2 - Risque supérieur ou égal à 1 / 50 :
-Proposer d’emblée la réalisation d’un caryotype fœtal

( possibilité pour celles qui le souhaitent de réaliser un test ADN).
• Groupe 3 - Risque estimé est compris entre 1 / 1000 et 1 /51:

1/ Proposer DPNI
2/ Si positif : Indication de caryotype fœtal systématique

En suivant ces nouvelles recommandations :
-Le taux de détection augmenterait d’environ 15%
-Le nombre de caryotypes fœtaux serait divisé par quatre.Collège de Gynécologie CVL



INDICATIONS RECONNUES? : Prise en Charge CPAM?

• Pour Trisomie 21 seulement ?? (Dans les décrets à venir)

•Patientes présentant un risque intermédiaire (entre 1/51 et 1/1000).

•ATCD de trisomie sur une grossesse précédente

•Existence d’une translocation robertsonienne parentale sur chromosome 21.

•Marqueurs sériques non fiables: hors bornes des logiciels , grossesses multiples.

•Patiente non dépistée au 1er ou 2ème trimestre
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DPNI HORS CONVENTION

• Faire dépistage classique systématique

• Toujours possible après information

• Faire signer un consentement éclairé

• Prévenir le LAM avec une prescription « hors nomenclature »

• Information identiqueCollège de Gynécologie CVL



CARYOTYPE D’ EMBLEE

• CN: supérieure 99è percentile ou 3,5 mm

• Anomalie morphologique échographique détectée
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Casuistique
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CAS CLINIQUE 1

• Mme S … 28 ans

-FIV : gémellaire

-Dépistage marqueurs sériques T2 :négatif

-Consentement signé

-Echo J1 :CIV isolée

- Signe refus amniocentèse motivé  …( et signé)

-Césarienne : J1   T21

• Expertise : Pas de faute
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CAS CLINIQUE 2

• Mme B…..  4è Pare /33 ans
• Nuque 1,6 mm / Marqueurs T1 : 1/198
• Amniocentèse demandée 
• Refus : «De toutes manières je ne ferai pas d’IMG »
• Echos RAS :« Donc pas de risque …. » Aucun document signé
• Naissance : garçon 3340g T21 : ABANDON

• Expertise :«J’aurais demandé IMG »:
• « Pas de preuve d’information ou de document attestant un refus

d’examen complémentaire…. »
Responsabilité retenue (Préjudice moral des parents +fratrie+ préjudice 
d’impréparation à la naissance d’un enfant handicapé+ défaut d’accès à IMG !!!)Collège de Gynécologie CVL



En pratique
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PREVENIR LE RISQUE LIE AU REFUS

• En cas de refus : faire signer un document ET le conserver

• Motiver les raisons du refus

• Traçabilité dans le dossier . Renouveler la demande + témoin

• Demander un interprète si non francophone

• Ecrire un courrier
- À la patiente 

- Au médecin traitant

- Garder un doubleCollège de Gynécologie CVL



RECOMMANDATIONS DU CCNE
(AVIS N°87)

1/ Eviter les situations critiques : anticiper

2/Promouvoir les attitudes de reconnaissance et de respect mutuel

3/Ne pas céder à la pression médico-légale

4/Délivrer une information progressive et réévaluée

5/Etre sensible à la subjectivité de l’information délivrée et reçue

6/Se prémunir de l’abus d’autorité

7/Respecter la liberté du patient en gardant en tète l’obligation d’assistance 
à personne en péril

8/Réfléchir à l’évolution croissante à l’autonomie

9/Recourir si possible à un 2ème avis ou médiationCollège de Gynécologie CVL



CODE DE DEONTOLOGIE

• En cas de divergence avec la patiente:

- Refus d’amnio/trophocentèse indiquée

- Exigence  d’amnio/trophocentèse non indiquée

- Adresser la patiente à un confrère (ou DAN) + Ecrit

• Délivrance du résultat EXCLUSIVEMENT à la patiente

• Respect du secret médical pour les tiers ++

(sauf mineure ou sous tutelle) 
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QUELQUES QUESTIONS ….

• Demande du sexe et autres anomalies chromosomiques

• PEC par les mutuelles

• Délai de réponse

• Perte de vue de la patiente
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Merci de votre attention 
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