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ASPECTS CLINIQUES

ESperance de vie moyenne de: 30rans
PhENOLYPE: caracteristique

Retard! diapprentissage (@1 20-60)
Retand de developpement — hypotonie

Causes de deces: anomalies
portales,atresie duocdenale;, Iesions
cardiagues congenitales; demence pre-
senile, amyloidose, leucemie aigue

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, a I'adresse http://www.inspq.qc.cal/jasp/archives/.
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TESTS DE DEPISTAGE

Risgue de syndreme de Down en
fonction de I'age maternel




Distribution des gressesses en
fenction de I'age matenmel
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Particularites de la gressesse

Variation des margueurs; maternels
SErQUES avec I'age gestationnel

Utilisation de multiples de! la mediane peur
les grassesses normales dui meme age

PoUr Cliague semaine de gressesse, un
multiple de la médiane correspend a peu
pres au meme: centile de la distribution
gaussienne




Evolution des margueurs en
fenction de I'age: gestationnel
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LR=ht(a)/ht(u)

Test value

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

Detection rate

False-positive rate

5
Test value

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




Margueurs; echegraphigues

Souvent decrits a partir d’'études chez des
groupes de patientes a haut rsgue

Equipement échographigue performant, moins
de limites de temps et d'attention

Compte tenu dul type de population, les resultats
ambigus ont plus tendance a étre consideres
COmme: pPositifis

Pour le transfert eni routine demande un
entrainement et monitering continus

Malone FD et al. Obstet Gynecol 2003;102:1066-79
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Fig. 3. Range of NT mesimements (in MoM ) between hoapital.

Crossley JA et al. BJOG 2002;102:667-76

BIAIS DE VIABILITE

AVertements spentanes des;feetus
trisemigues:

m De 10/ semaines a terme: 54%

= De 10/ semaines a 16 semaines: 32%




CONFIRMATION DU DIAGNOSTIC

Reguiert un test imvasif: au QUebEC,
generalement I'amniocentese au deuxieme
trimestre

Avertements latrogenes: 0.5 a 1 %

DEelall de’ 2 semalnes requis peur le
canyetypage

SIl pesitif, temps;limité; pour le counseling
et lfinterruption de la gressesse

Traux de faux positifs pour un taux de
detection de 85% (FASTER)

Clarté nucale seule
Varqueursiserigues seuls
Triple test (AFP, WCG, eestriol)
Quadruple test (ajout inhibine A)
Combines au complet




Programme de depistage Vs test de
depistage

Un' preogramme doit ofifirir Ies resseurrces
pour l'investigation et la reassurance Iors
d'un test positif

Necessite' d'une: gestion dul pregramme
poUr assurer la qualité: s‘assurer gue l'on
fait plus de biens gue de torts

Recommandations; du comite
d'experts sur le depistage du
syndrome de Down (Juillet 2004)

[DEPIStagE: SErigue Integre: (PARP-A au
premier tiimestre; AER, oestrioll, hCG au
deuxieme: trimestre)

Datation echegraphigue si possible

Etudes de démonstration pour l'inhibine A
et la clarté nucale avant implantation




Coordination requise des différents
Intervenants

Obstétriciens-gynecologues
Medecins de famille
Sages-femmes

Infirmieres cliniciennes
Représentants des; patients
Laberatoeires de biochimie
Echographistes

Laboeratoires de cytogenéetigue
MEedecins-genéticiens
Conselllers en genétique

Phase d'evaluation

ldentification des Infrastructures, et
Senvices, deja en place

Analyse des besoins pour lesguels de
neuvelles resseurces devrent etre mises
en place

Developpement des; specifications du
programme de dépistage
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Sollicitation,, Information et
Implication des; patientes

Dissemination;de l'niermation; aux
dififerents; intervenants; (ebstetriciens,
medecins de famille, sages-femmes,, ...)
par differents canaux: pamphlets, video-
cassettes, formation continue.

Developpement de pamphlets
diinformatien; pour |Ies patientes
(multilinges)

Sollicitation, Infermation et
Implicatieon desi patientes (suite)

Accessihilite rapide aux: centres de prelevements

Transports des specimens; vers lesilaboratoires
de biechimie centralises

Selection| ou developpement de legiciels pour
documenter le processus (rappels pour le
deuxieme préelevement, verification; des issues
de gressesse, assurance-gualite des services de
laboratoire et echographigues, ...)




Sollicitation,, Information et
Implication desi patientes (suite)

Determination; des; respoensabilités; et des
delais prescrits; pour transmettre les
résultats a la patiente

Acces rapide aux services diagnostigques
(amniocentese) incluant le’counseling
approprie

Acces rapide aux services dinterruption de
grossesse incluant le counseling approprie

Considerations en regard des
lalboratelres de hiechimie

Presence de: profiessionnels de: lalboeratoire
avec I'expertise reguise

Préeferablement, utilisation desfmemes
instruments, et réeactifs

Utilisation; diunilogiciell dfestimation de
risgue valide

Monitering continuel de la gualite
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Considerations en regard des
SEnVIces echographigues

Personnel et equipement en guantite suffisante

Dispenibilité au premier trimestrie pour
permettre une datation plus préecise de la
QroSSesse

Entrainement standardise (certification) pour la
mesure de la clarté nucale si elle devait étre
introduite dans le programme provincial

Suiviicontinuel de la qualite

Considerations en regard des
services diagnostigques

Acces rapide a un ebstetricien lorsgu'une
AMMIOCENTESE ESt rEgUISE

Acces au counseling pour les patientes, et
|eurs partenaires

lemps de repense adeguat peur reteurner

les résultats (ressources technigues
adeguates)

Suivi continu de: la qualite
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Necessité d'une evaluation continue
du pregramme apres implantation

Developpement et suivi dindicateurs, de
Performance:

m Taux de detection

n Taux de faux-positifs
Taux de participation
Taux de'non retour pour'le deuxieme: prélevement
Taux d'acception des, testsi diagnestigues
Taux d'interruption des grossesses affectees
Monitoring des delais pour chacune des étapes
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