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DDéépistagepistage du syndrome de Downdu syndrome de Down

•• Anomalies Anomalies ChromosomiquesChromosomiques
T21 Syndrome de Down T21 Syndrome de Down (1/600 (1/600 -- 1/800)1/800)

T18 Syndrome T18 Syndrome dd’’EdwardEdward (1/1500 (1/1500 -- 1/10500)1/10500)

•• Autres Autres anomaliesanomalies
Malformation de Malformation de fermeture fermeture du tube du tube 

neural neural (AFP (AFP ↑↑↑↑↑↑↑↑, US), US)

SLOS (Smith SLOS (Smith Lemli Optiz syndrLemli Optiz syndr.) .) (uE3 (uE3 ↓↓↓↓↓↓↓↓))



Screening du syndrome de DownScreening du syndrome de Down
tests tests disponiblesdisponibles

Age maternel

Marqueurs sériques     - premier trimestre (PAPP-A,     
βHCG libre)

- second trimestre (αFP, 
HCG, Oestriol libre)

Echographie - premier trimestre
- second trimestre

DiagnostiqueDiagnostique : : CVS CVS (1% FC) or (1% FC) or 

Amniocentese Amniocentese (0.5% FC)(0.5% FC) :: CaryotypeCaryotype



DDéépistage prpistage préécocecoce (1er (1er trimestretrimestre))

• Echo : Clarté nucale ( NT ) + CRL + Anatomie

• Dosages des marqueurs sériques : PAPP-A          
Beta HCG

• Test Combiné : NT + marqueurs sériques



DDéépistage pistage au 2au 2èème me trimestretrimestre : triple test: triple test

• Dosages des marqueurs sériques : AFP          
HCG

Oestriol libre

• Test Combiné : NT + marqueurs sériques



CalculCalculde de risque risque de la T21, T18de la T21, T18

Tient compte de :

– âge maternel

– poids de la mère à la prise de sang

– diabète insulino dépendant 

– tabac

– ethnie

– FIV

– Gemellaire

– MOM pour chaque marqueur



CalculCalculde de risque risque de la T21, T18de la T21, T18

Tient compte de :

– Données échographiques

– Date du prélèvement



CalculCalculde de risque risque de la T21, T18de la T21, T18

– Données échographiques

• 1er trimestre de la grossesse : mesure de la clarté
nucale (CRL 45mm - 84mm) 

Qualité de la mesure

• 2ème trimestre : âge gestationnel à la date de 
l’échographie comparé à la DDR (Date des 
dernières règles) !!! précision



DDéépistage pistage du syndrome de Downdu syndrome de Down
ééchocho 1er 1er trimestretrimestre (NT) screening (11 (NT) screening (11 -- 13s+6j)13s+6j)

““ the skin is deficient in elasticity. . . . . . too large for thethe skin is deficient in elasticity. . . . . . too large for the bodybody ””
Langdon DownLangdon Down

Observations on an ethnic classification of idiots. Observations on an ethnic classification of idiots. 
Clinical Lecture Reports, London Hospital 1866;3:259.Clinical Lecture Reports, London Hospital 1866;3:259.

1 mm 3 mm 10 mm



Courbe FMF 1998
CRL (mm) NT (mm)médiane
38 - 41 1.1
42 - 45                             1.2
46 - 49                             1.3
50 - 53                             1.4
54 - 57                             1.5
58 - 61                             1.6
62 - 65                             1.6
66 - 69                             1.7
70 - 73                             1.8
74 - 77                             1.9
78 - 81                             1.9
82 - 83                             2.0











CalculCalculde de risque risque de la T21, T18de la T21, T18

Tient compte de :

– Date du prélèvement : 

• attention aux laboratoires sous-traitants 

• attention aux WE 







ConclusionConclusion

• FPR = 5%

• DR pour 

- âge maternel seul 30 %

- âge maternel + TT (14 - 21 w) 59-69 %

- âge maternel + NT (11- 13+6 w) 75 %

- âge maternel + PAPP-A+βHCG (9 - 13+6 w) 62 %

- âge maternel + NT+ PAPP-A + ββββHCG 85-89 %

- âge maternel +NT (11-13+6w)+ TT (14 - 21 w) 90 %


