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¢ alpha -1 toproteine

HCG : hormone chorio-gonadotrophin.
B-HCG : hormone chorio-gonadotrophin libre.
UE3 : Unconjugated Estriol.

PAPP-A : pregnancy associated plasma —A.
SA :semaine d’aménorrhée.

CN : clarté nucale.

EGF : epitermal growth factor.









ro

n ernel d’origine freto-placentaire autorise une extension du pistage a to es les
femmes enceintes. Ansi, le dépistage prénatal de cette affection est réalise sur s sig
d’appel échographique ar mesure de la clarté nucale, ou par la tectt  des

1 morpholc ¢

Notre étude a pour but d’évaluer le risque de 1 trisomie 21 chez les  1mes

er intes qui s’inquiétent a I’1dée de mettre au monde uri enfant trisomique.
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Conclusion

Con« usion :

Les femmes enceintes bénéficient d” e consultation médicale a chaque trimestre

et de plusieurs dosages. F ni les dosage, les marqueurs séri 1es maternel qui permet a

partir de la 15" semaine de grossesse, d’apprécier le risque pour 1 femme enceinte plus
Lo

21.

L’objectif est maintenant de diminuer le nombre d’amniocenteses induites par les
différentes méthodes de dépistage actuellement proposées en réalisant un ce v de risque
unique combinant la mesure de clarté nucale et marquer sérique 1 premier ou du

deuxieme trimestre.

Ce test présente des limites car il n’exprime qu’un taux de risque, mais rend
scrvice dans la mesure ou il peut &trc appliqué ci grande échelle en permettant unc

s 3ction des pop tions a risque.
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Evaluation du risque individuel de la trisomie 21 chez la femme enceinte

Résumé

La trisomie 2! ou syndrome de down est la plus fréquente et la micux connue de
anomalic géneétique. Décrite pour la 1ére fois en 1866 par Langdon down, son diagnostic de
certitude ct basé sur la réalisation du caryotype. Celui-ci ne peut étre fait qua partir d un

feetale,

dosage de ces marquaurs.
1

Propose.

prélevement de cellules feetales par I'amniocentése, ponction de villosité choriales ou partir
du sang feetal placentaire. Ces prélévements sont invasifs et comportent un risque de mort

[

La découverte de variation, dans le sens Paugmentation ou de la diminution d'un |
ensemble d’hormone ou marqueur sérique maternels chez les femmes porteuses de foetus
trisomique a permis de proposer un dépistage de risque individuel de trisomie 21 a partir du

La combinaison de 'age maternel, de I’échographie ¢t de marqueur sérique est une solution
pour limiter les gestes invasifs et sélectionner les femmes, pour lesquelles un caryotype sera f

marqueurs sériques, ¢chographie, rnisque individuel.

Mots clés : tnisonmnic2l, anomalie génétique, caryotype, amniocenteése, villosité choriales. .

Abstract

Trisomy21 or down’s syndrome is the most frequent and less known ¢ ical 1llness.
Descovred for, the | st time in 1866 by lar~1on Down.The vealdiagnosis bases on the
achievement of karyotype. We can vealize wis only by a sample of fcctal cells by
amniocentesis or punctur of chorial villosity or taking a placentral feetal blood sample. These
samples are dangerous for fetus life.

The discovery of modifications in the degre of increase and decrease in some bhormons
and serum markers maternal of women with trisomic fetus give us the possibility to
prediagnosis.

The combination between maternal age, echography scan and serum markers limited the use
of dangerous interventions that une seak about befor.

Key words: Trisomy 21, genetical iliness, caryotype, amniocentesis,chorrial viliosity, serum
markers, echograpty
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