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Département de Biochimie et Pharmaco-Toxicologie

Unité d’Immunochimie
& : 02 98 14 51 56 — FAX 02 98 14 51 47

BREST Hopital de la Cavale Blanche — Boulevard Tanguy Prigent — 29609 BREST CEDEX

Estimation du risque de Trisomie 21 foetale par les marqueurs sériqgues maternels

Conditions pré-analytiques
Dosage des marqueurs : beta hCG libre, PAPPA, et AFP

1 - Prélevement

Prélever exclusivement sur tube sec
Centrifuger rapidement”aprés coagulation
Décanter le sérum (cryotube fourni)
Congeler le sérum*

*En fonction du mode choisi pour I'envoi au Département de Biochimie sont

précisées ci-dessous les conditions de conservations des échantillons afin
d'adapter les procédures préanalytiques :

Les conditions préanalytiques préconisées* sont fonction du paramétre le plus sensible
soit la fraction libre de I'nCG (augmentation au cours du temps). Vous trouverez ci-
dessous les conditions maximales, de temps et de températures, a ne pas dépasser
pour ce parametre. Elles sont indiquées pour, qu’en moyenne, l'augmentation ne
dépasse pas l'erreur observée au laboratoire (automate Kryptor de la société Brahms),
soit un Coefficient de Variation intersérie inférieur a 5%.

‘D'aprés : J.F. Morin, M.P. Moineau, P Moulin, V. Morin, J.P. Codet. Variabilité
analytique de la fraction libre de I'hCG. Influence des conditions de conservation des
échantillons. 17°™ Colloque en Immunoanalyse et Biologie Spécialisée. 18 - 20 octobre
2000, POITIERS.

Conservation du sang non centrifuge :
Maximum 4 heures a température ambiante
Maximum 12 heures a 4°C

Conservation du sérum :
Maximum 24 heures a température ambiante
Maximum 48 heures a 4°C
Pas de délai a -20°C (sérum conservé un an a — 20°C suivant la législation)

Congélation-Décongélation :
Un cycle induit une augmentation inférieure a 2%
Deux cycles : augmentation inférieure a 4%.
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2 - Conditionnement du prélevement en pochette (fournie) :

Instructions d’utilisation

B
Y,

Mettre I'echantillon _ 2 . Pour fermer, tirer fermement

dans la longue poche il
dif S5kt Retirer la languette bleue

pour exposer
la partie adhesive

de chague coté

Inserer o

la demande d'examens '5

dans la poche extérieure '

et sous le rabat pour Pour ouvrir,

une totale sécurité tirer au niveau de la decoupe

3 - Envoi du prélévement conditionné
o Par le transporteur du CHRU :
Le prélevement conditionné sera pris en charge par notre transporteur en respectant la
réglementation en vigueur (pochette insérée dans une boite rigide elle-méme placée
avec un buvard dans une mallette de transport prévue a cet effet.)

o Pour les laboratoires n’utilisant pas le transporteur du CHRU :

Les prélevements sont a nous adresser conformément a la réglementation en vigueur sur
le transport des produits biologiques.

Le transport seffectue dans le triple emballage, entre 4°C et 8°C.

Une décongélation lente du prélevement (préconisée) s'effectuera pendant le transport.
Le transport ne doit pas excéder 24 heures.

Si vous désirez bénéficier du transporteur du CHRU, merci de contacter le département de
Biochimie et Pharmaco-Toxicologie.
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Estimation du risque de trisomie 21 fcetale par lesyarqueurs sérigues maternels

DEMANDE, diment remplie et signée, joindre au prélévement
PATIENTE MEDECIN Prescripteur
Nom : Nom :
Prénom : néele: || |/ /| 1]
Adresse :

N°SS L e
Adresse :
RENSEIGNEMENTS CLINIQUES » Echographie _du ler_trimestre: joindre le compte
Origine : O EuropeAfrique du nord rendu

O Afrique sub-saharienneAntilles Réalisée par :

0 Asie Adresse :

[ Autres (métisses par ex.)
Poids | Kg o

o N°Réseaut|_ | || ||| ||| 1 u
TabaC, nombre de cig/jour |1_karrét depuis plus de 15 jours = 0) Indispensable a la prise en compte de la CN dansdalcul de risque
Nombre de foetus | Date de I'échographie :|__ ||/ I/ ||
Si grossesse gémellairél monochoriale £1 bichoriale LCC (entre 45 et 84 mm) - | I’nm
Diabéteinsulino-dépendant CINon  [Oui ]
Clarté Nucale bl Imm -
Grossesse antérieur@orteuse de T21 (libre) [INon [Oui _ .
: O non exploitable

[lJumeau évanescenperte feetale a ......SA) > Sinon
OFIV 0OICSI [ODon dovocyte - Age donneuse___ || ans Date de débutde Grossesse] | /1 | 1/l | |
LOTEC date de congélation |__j/__1__j/__1|_| sinon
Autres : Date des dernieres Regles || |/|__| /|| |

INFORMATION, DEMANDE ET CONSENTEMENT DE LA FEMME EN CEINTE (arrété du 14 janvier 2014, article R. 2131-1 ddecde la sante publique)
Je soussignée atteste avoir refdacteur ou de la sage-femme) (nom, prénom)

au cours d’une consultation médicale en date.du../..... /..... des informations sur I'examen des marqueurs sérigagernels dont je souhaite bénéficier :
Cet examen permet d'évaluer le risque que I'erfaraitre soit atteint d’'une maladie d’'une parténgligravité, notamment la trisomie 21
Une prise de sang est réalisée au cours d'unelpépi@cise de la grossesse ; Un calcul de risqtigsdenie 21 est effectuél;prend notamment en compte les résultats de I'édyraphie
prénatale du premier trimestre, lorsque ces résults sont disponibles et que les mesures échographégusont estimées fiables
- le résultat est toujours exprimé en risque feafant & naitre d’étre atteint de la maladie.riSque ne permet pas a lui seul d’en établir lgrmbatic ;
- le résultat du calcul de risque me sera rendixglfiqué par le médecin prescripteur ou un autégien ayant I'expérience du dépistage prénatehmment de la trisomie 21 :
- si le risque est faible, il n’écarte pas comptiat la possibilité pour le feetus d'étre atteintrimie 21 ou d'une autre affection ;
- si le risque est élevé, un prélevement (de lig@chniotique, de villosités choriales ou de sangljome sera proposé. Seul le résultat du carydiggial permettra de confirmer ou ni
I'existence de l'affection. Les risques, les comties et les éventuelles conséquences de chaduegee de prélevement me seront expliqués.
Le dosage des marqueurs sériques sera effectuédaaisoratoire de biologie médicale autorisé fa@ehce régionale de santé a les pratiquer. Limigiu présent document est conservé d
mon dossier médical. Une copie de ce document mégsise ainsi qu'au praticien devant effectuerdesages biologiques et, le cas échéant, le caécuisque. Le laboratoire de biolog)
médicale dans lequel exerce le praticien ayantteféeles dosages conserve ce document dans lessménditions que le compte rendu de I'examen.

Je consens au préléevement de sang ainsi qu’au dosates marqueurs sériques

Date: ..... /..... /..... Signature dupraticien : Signature del’ intéressée

(*) rayer la mention inutile
Conformément a l'arrété du 27 mai 2013, les bicite médicaux chargés du calcul de risque transmieét I'agence de la biomédecine les données dstdgp. Une fois anonymisées, ces données sorsntis@s dans Ig
respect des dispositions de la loi n° 78-17 durfvigr 1978 relatives a l'informatique, aux fichiesaux libertés, la confidentialité et la sécurités données recueillies, conservées et misepasition, en particulier leur|
pérennité et leur intégrité. Conformément a la"ioformatique et libertés" vous bénéficiez d'unititiaccés et de rectification des informations ¥@oncernant en vous adressant a votre médecirs pouvez égalemer
VOus opposer au traitement des données vous cardern
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PRELEVEMENT
1% Trimestre : O de11 SAa 13 SA+6oitdu: || |/ | I/l _lau:|__ |1l I/l__|__|
2 Trimestre : O de14 SAa17 SA+6goitdu: | | |/ | I/ Jau:|__ |1 I/ |

Si la CN est exploitable un calcul séquentiel intégsera réalisémsm + cN), sinon seuls les marqueurs sériques seront utdigdur le calcul du risque

LABORATOIRE EFFECTUANT LE PRELEVEMENT

Cachet d'identification

Date du prélévement| [ | /] | [ /] | |
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UN EXAMEN DE SANG VOUS A ETE PROPOSE PAR VOTRE MEDECIN POUR L'ESTIMATION DU RISQUE DE TRISOMIE 21 FOET ALE PAR LES
MARQUEURS SERIQUES MATERNELS. CETTE FICHE EST DESTI NEE A VOUS RENSEIGNER SUR CET EXAMEN

QU'EST-CE QUE LA TRISOMIE 21 ?

« La trisomie 21 ou mongolisme est une affection due a la préseadeots chromosomes
21 au lieu de deux normalement. Cette affectionr@stivement fréquente : elle touche
environ 1 naissance pour 700. Les patients attelatérisomie 21, pour laquelle on ne
dispose pas de traitement efficace, ont un ensedebymptdémes plus ou moins importants
et un handicap mental qui peut étre grave.

QUEL EST MON RISQUE D'AVOIR UN ENFANT ATTEINT ?

On connait depuis longtemps la relation qui exestiee cette maladie et I'age de la mere : le
risque d'avoir un enfant trisomique, tres faiblezta femme jeune, augmente avec I'age.
D'une fagon générale, ce risque est d'environ I/peQr les femmes de moins de 30 ans, de
1/700 entre 30 et 34 ans, de 1/300 entre 35 eh87de 1/200 a 38 ans et supérieur a 1% au
dela

COMMENT SAVOIR SI MON ENFANT EST ATTEINT ?

 Le diagnostic prénatalde cette affection repose sur I'établissementaiyiotype des
cellulesfeetales(formule chromosomique de I'enfant a naitre). Rmla, une ponction des
villosités choriales ou une amniocentése doit @tatiquée. Comme le prélévement n'est pas
dénué de risque pour la grossessg(e de fausse couchele diagnostic prénatal n'est pas
proposé a toutes les femmesais seulement a celles dont le risque d'avoir un
enfant atteint est élevé

AVEC UNE PRISE DE SANG

* Le dosage decertaines protéines circulant normalement dans le sang maternel,
permettent d'estimer le risque de trisomie 21 fcetal ce sont lesmarqueurs sériques
maternels (MSM). Le calcul de risque prend également en compterdssltats de
I'échographie prénatale du premier trimestrg lorsque ces résultats sont disponibles et
que les mesures échographiques sont estiméessfiable

» Au premier trimestre de votre grossesse, entre 11 Semaines d’amenagéb@ees (SA)

et 13 SA+6j, il vous sera proposé calcul de risque combinéc'est-a-dire associant les
dosages debISM du T trimestre et les mesures échographiquearté nucale (CN) et
longueur cranio caudale.

> Si le risque combiné du®ltrimestre n'est pas réalisable le dosage des M8MNda
trimestre, de 14SA a 17SA+6j, vous sera proposé ; dans sg leacalcul du risque
associera la CN si elle est exploitable, sinonsskad MSM seront utilisés pour le calcul du
risque.

QU'EST-CE QU'UN RISQUE ELEVE ? QUE FAUT-IL FAIRE ?

On dit que le risque est élevé quand il dépasseuain seuil, fixé a 1/250.
Moins de 7% de toutes les femmes enceintes ertearst cette catégorie.

Un risque « élevé ou accru » ne veut pas dire guerfant est atteint
Lors d’'une consultation de conseil génétique demmexs complémentaires vous seront
proposés et explicités. Un diagnostic prénatalresmondant a réaliser le caryotype des
cellules foetales, vous sera proposeé.
Dans la trés grande majorité des cas, vous poétrezout a fait rassurée : I'enfant ne sera
pas atteint. Dans le cas contraire, votre gynécmogu votre médecin traitant vous
apporteront l'information nécessaire.

LE RISQUE N’EST PAS ELEVE : PUIS-JE ETRE SURE QUE MON ENFANT
N'EST PAS ATTEINT ?

Un risque est considéré comme non élevé si le eisgt inférieur au risque seuil. Dans ce
cas_le risque d'avoir un enfant atteint est faihdes existe toujours L'efficacité du test n'est
pas de 100% puisque oéest pas un test diagnostiquenais untest d'évaluation de
risque : cela signifie que tous les cas de trisomie 21 léosta seront pas mis en évidence
avec ce test. Néanmoins, ces examens, aussi intpastaent-ils, mettent en évidence
environ 70% des trisomies 21 feetales.

Renseignements pratiques
Si vous désirez faire ce test votre consentemeitt\éus sera demandé par votre
médecin, un double sera joint avec la feuille dealede (obligatoire pour que
nous réalisions le test).
Le prélevement peut étre effectué dans notre lahiogaou dans le laboratoire de
votre choix qui nous le transmettra avec les docusneorrespondants. Les
examens, marqueurs sériques et, si votre risque B&50, caryotype, sont pris en
charge par I'assurance maladie. Le résultat desexa sera transmis directement
a votre médecin ou a un autre praticien ayant éepmce du dépistage prénatal,
notamment de la trisomie 21, seuls autorisés a wiosner sur I'interprétation de
ce testérrété du 23 juin 2009)

Si vous désirez obtenir d'autres informations ymusvez vous adresser a votre gynécologue
ou votre médecin traitant, ou contacterGt.U. Morvan :
Département de biochimie : 02 98 14 51 56
Service de pédiatrie, unité de génétique médicakea8 22 34 77.
Version 1T — Décembre 2009
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