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Résumé 

 

But : Déterminer les prévalences des anomalies échographiques retrouvées chez les fœtus atteints 

de la Trisomie 18 et étudier le terme de diagnostic en fonction des années. 

Matériels et méthodes : Tous les fœtus diagnostiqués porteur de la Trisomie 18, pris en charge par 

le CPDPN de Grenoble entre le 1er Janvier 2002 et le 30 Avril 2015 ont été inclus rétrospectivement 

dans notre étude. Le recueil de données a été réalisé à partir des dossiers du CPDPN et des dossiers 

obstétricaux des patientes. Le critère de jugement principal était la prévalence des anomalies 

échographiques et le critère de jugement secondaire était le terme de diagnostic. 

Résultats : Sur notre période d’étude, 225 fœtus trisomiques 18 ont pu être inclus, 219 d’entre eux 

avaient réalisé au moins une échographie obstétricale. Au premier trimestre, une anomalie de la clarté 

nucale a été dépistée chez 60,6% des fœtus trisomiques 18, plus ou moins associée à un œdème 

généralisé chez 31,5% des sujets atteints. Après le premier trimestre, les anomalies les plus 

fréquemment retrouvées sont les anomalies des membres (28,3%), les anomalies digestives (26,9%), 

les anomalies du SNC (23,7%), le RCIU (23,3%) ainsi que les anomalies cardiaques (20,5%). 

Conclusion : Dans 86,6% des cas, l’échographie a permis de dépister la Trisomie 18 et le terme 

médian de diagnostic n’a de ce fait pas dépasse 14 SA + 6 j depuis 2009. 

Mots clés : Trisomie 18, anomalies échographiques, prévalence, terme diagnostic 

 

Objectives : To determine the prevalence of sonographic abnormalities found in fetuses with trisomy 

18 and study the diagnostic term by years. 

Materials and methods : All fetuses with Trisomy 18, supported by Grenoble’s CPDPN between 

January, 1st,  2002 and April, 30th 2015 were retrospectively included in this study. Data collection 

was conducted from CPDPN records ans obstetrical patient records. The main criterion was the 

prevalence of sonographic abnormalities and the secondary endpoint was the term of diagnosis. 

Results : In our study period, 225 fetuses with Trisomy 18 could be included, 219 of them had 

conducted at least one antenatal ultrasound. In the first trimester, an abnormal nuchal translucency 

was detected in 60,6% of fetuses with Edward syndrome, more or less associated with generalized 

oedema in 31,5% of affected individuals. After the first trimester, the most frequently found 

abnormalities were limb defects (28,3%), digestive disorders (26,9%), CNS abnormalities (23,7%), 

IUGR (23,3%) and heart defects (20,5%).  

Conclusion : In 86,6% of cases, antenatal ultrasound succeeded to detect Trisomy 18 and the 

median term of diagnosis has therefore not exceed 14 weeks and 6 days of amenorrhea since 2009. 

Key words : Trisomy 18, sonographic abnormalities, prevalence, term of diagnosis 
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Abréviations 
 

IMC : Indice de Masse Corporel 

LCC : Longueur Cranio Caudale 

CN : Clarté Nucale 

OPN : Os Propres du Nez 

SNC : Système Nerveux Central 

KPC : Kyste des Plexus Choroïdes 

AOU : Artère Ombilicale Unique 

RCIU : Retard de Croissance Intra Utérin 

CIV : Communication Inter Ventriculaire 

CAV : Canal Atrio Ventriculaire 

VG : Ventricule Gauche 

MAF : Mouvements Actifs Foetaux 

MSM : Marqueurs Sériques Maternels 

hCG : Sous unité Béta de l’Hormone Chorionique Gonadotrope 

PAPP-A : Pregnancy Associated Plasma Protéine A 

PVC : Ponction de Villosités Choriales 

DPNI : Diagnostic Prénatal Non Invasif 

CPDPN : Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal 

IMG : Interruption Médicale de Grossesse 

MFIU : Mort Fœtale In Utéro 
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I. Introduction 

 

La Trisomie 18, est la seconde maladie trisomique autosomique la plus 

fréquente. La prévalence à la naissance est estimée entre 1/6000 et 1/8000 mais la 

prévalence réelle de la maladie est plus élevée du fait du taux élevé de fausses 

couches.[1] 

La Trisomie 18 est un syndrome polymalformatif qui réunit des malformations 

mineures (dysmorphie cranio-faciale, sternum court, chevauchement des doigts…) et 

des malformations majeures (les plus fréquentes sont les malformations cardiaques 

et rénales). 

On décrit également un retard de croissance prénatal qui se poursuit en post natal, 

et des déficits psychomoteurs et cognitifs importants.[1] 

Par ailleurs, les patientes pour lesquelles le fœtus est porteur de la Trisomie 

18 présentent un risque augmenté de mort fœtale in utéro et de fausse couche. [1][4] 

Les taux de mortalité néonatale et infantile sont également très élevés, en effet 68% 

des grossesses avec une Trisomie 18 finissent par une mort fœtale in utéro (MFIU) 

et parmi les naissances vivantes, environ 50% des nouveau-nés atteints vivront plus 

d’une semaine et seulement 5 à 10% dépasseront l’âge de 1 an.[1][2] 

La complexité et la sévérité du tableau clinique à la naissance et le taux élevé 

de mortalité néonatale et infantile font du dépistage anténatal et de la prise en 

charge néonatale et périnatale des enfants atteints de la Trisomie 18, un enjeu 

important de la pratique médicale obstétricale et pédiatrique. 

Ces 20 dernières années, une augmentation de la prévalence de la Trisomie 18 a pu 

être démontrée du fait de l'augmentation de l'âge maternel. Parallèlement une 
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diminution du taux de naissance vivante a été observée à la suite du développement 

du diagnostic prénatal. 

En France, la plupart des cas de Trisomie 18 sont aujourd’hui diagnostiqués 

en anténatal, à la suite de la détection d’anomalies échographiques ou plus rarement 

à la suite d’un résultat de dépistage de la Trisomie 21 revenant positif (risque > ou = 

à 1/250), au premier ou au deuxième trimestre de grossesse.  

Le diagnostic anténatal de Trisomie 18 conduit à une interruption médicale de 

grossesse dans 86% des cas. [1] Cependant, même si en France, une IMG peut être 

réalisée jusqu’à l’accouchement, les impacts psychologiques sur la patiente et le 

couple n’est pas le même lorsque l’interruption de la grossesse est pratiquée à un 

terme précoce que lorsqu’elle est réalisée plus tardivement dans la grossesse. En 

effet, le terme auquel a lieu une IMG est important et elle semble mieux vécue à un 

terme précoce selon l’HAS [5], comme le soulignent Ivorra-Deleuze D et al dans leur 

étude [6]. 

Aujourd’hui, on retrouve encore des diagnostics tardifs de la Trisomie 18, après 22 

semaines d’aménorrhée (SA). Dans leur étude de 2014, Kroes et al observent 

notamment que le terme moyen de diagnostic anténatal de la Trisomie 18 est de 17 

semaines d’aménorrhée (SA) et 4 jours avec un intervalle allant de 11 SA à 33 SA. 

[2] 

Le but de cette étude est de s’intéresser aux anomalies échographiques 

anténatales qui permettent le dépistage de la Trisomie 18. 

L’objectif principal de cette étude est d’estimer la prévalence de ces anomalies 

échographiques et l’objectif secondaire est de calculer le terme médian de diagnostic 

de la Trisomie 18 pour chaque année afin d’en observer l’évolution. 
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II. Méthodes 

1. Type d'étude  

Il s’agit d’une étude observationnelle descriptive, rétrospective et multicentrique.  

2. Population 

Ont été inclus dans l’étude, tous les fœtus diagnostiqués porteurs de la Trisomie 18, 

pris en charge par le CPDPN de Grenoble sur une période allant du 1er Janvier 2002 

au 30 Avril 2015. 

Compte tenu du fait que le CPDPN de Grenoble prend en charge les dossiers 

adressés par les professionnels de santé de l’Isère, de la Savoie, de la Haute 

Savoie, et d’une partie de la Drôme et des Hautes-Alpes, l’étude concerne donc la 

population de ces différentes régions. 

3. Taille de l’échantillon   

La prévalence de la maladie étant faible, il a été choisi de réaliser un recueil de 

données sur 12 ans, afin de recueillir 225 cas exactement. 

Cette durée d’étude permet également d’étudier l’évolution du terme de diagnostic en 

fonction des années.  

4. Recueil des données 

Une requête a été réalisée auprès de la base Access afin de recueillir l’identité des 

patientes puis le recueil de données a été débuté par l’auteur à partir des dossiers 

informatiques du CPDPN. 

Le recueil de l’ensemble des données devait initialement être réalisé exclusivement à 

partir de ces dossiers informatiques ; mais devant le nombre important de données 

manquantes à l’issue de ce premier recueil il a été choisi de compléter le recueil en 

allant consulter directement les dossiers archivés des patientes, dans les différents 
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établissements dans lesquels elles ont accouché. 

Cette étude a donc été réalisée dans toutes les maternités dépendant du Réseau 

Périnatal Alpes Isère, du Réseau Périnatal des 2 Savoies, ainsi qu’à la maternité de 

Gap (appartenant au Réseau Périnat Sud), de Valence et de Romans sur Isère 

(appartenant au Réseau Aurore). En effet, ces maternités dépendent du Centre 

Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal (CPDPN) de Grenoble en matière de 

présentation de dossier à la suite d’un dépistage d’anomalies ou de malformations 

fœtales. 

5. Variables recueillies 

Les variables qui ont été recueillies : 

- L’âge maternel 

- La parité 

- L’IMC maternel 

- Les antécédents d'anomalies chromosomiques 

- Les circonstances ayant indiquées l’échographie : échographie systématique 

de dépistage, échographie de référence, diminution des mouvements actifs 

fœtaux… 

- Les données échographiques : la longueur cranio-caudale (LCC), la clarté 

nucale (CN), et les anomalies échographiques retrouvées au premier, 

deuxième et troisième trimestre. 

- La réalisation du test de dépistage combiné de la trisomie 21 et son résultat. 

- La forme cytogénétique de la Trisomie 18 : homogène ou en mosaïque. 

- L’âge gestationnel au moment du diagnostic 

- L’issue de la grossesse : interruption médicale de grossesse (IMG), mort 

fœtale in utéro (MFIU), naissance vivante +/- décès post partum.  
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6. Critères de jugement 

Le critère de jugement principal est la prévalence des anomalies échographiques 

anténatales chez les fœtus trisomiques 18, permettant le dépistage. 

Le critère de jugement secondaire est le terme de diagnostic de la Trisomie 18. 

Lorsqu’une aneuploïdie est suspectée suite à la présence de malformations, une 

analyse par FISH est réalisée sur les noyaux en interphase des cellules amniotiques 

et le résultat direct est alors rendu en 48 à 72h. Le délai est identique lorsque le 

caryotype a été réalisé sur PVC. Compte tenu du fait que nous avons pu recueillir 

uniquement la date de réalisation du prélèvement, il a été choisi de rajouter 3 jours à 

cette date pour déterminer la date du diagnostic et ainsi calculer le terme de 

diagnostic.  

7. Analyse statistique  

Une analyse descriptive des données a été réalisée grâce au logiciel Statview.  

Les variables quantitatives seront décrites par la moyenne et l’écart type ou par la 

médiane et l’interquartile, et les variables qualitatives par l’effectif et le pourcentage. 

Le test de Mann-Whitney a été utilisé afin de comparer le terme médian de 

diagnostic en fonction des années. 
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III. Résultats 

Tableau I : Caractéristiques générales de l’échantillon 

Age (m, e.t.) 35.2 ans  = 5,9 
Parité*   
     Primipare (n, %) 73 38,9 % 
     Multipare (n, %) 149 67,1 % 
IMC (m, e.t) 23.4 

kg/m² 
 = 4,7 

Antécédent d’anomalies 
chromosomiques (n, %) 

6 2,7 % 

Indications de l’échographie*   
Systématique de dépistage (n, %) 202 92,2 % 
Echographie de référence (n, %) 8  3,5 % 
Autre (n, %) 9  4,0 % 

Données échographiques   
LCC (m, e.t) 54.8 mm  = 8,8 
CN (m, e.t) 4.3 mm  = 2,4 
Anomalies à T1 (n, %) 152 67,9 % 
Anomalies à T2 (n, %) 47 21,0 % 
Anomalies à T3 (n, %) 11 4,9 % 

Dépistage Trisomie 21   
Dépistage combiné (n, %) 41 18,2 % 
     DC positif (n, %) 22 53,7 % 
Séquentiel intégré (n, %) 11 4,9 % 
    Séquentiel intégré positif (n, %) 2 18,2% 
MSM 2ème trimestre (n, %) 22  9,8 % 
    MSM T2 positif (n, %) 10  45,5% 

Indications prélèvement diagnostic*   
Signes d’appels échographiques (n, %) 194  86,6 % 
Résultats dépistage T21 (n, %) 14 6,3 % 
Age maternel (n, %) 12 5,4 % 
Convenance personnelle (n, %) 3 1,3% 
Antécédents de la patiente (n, %) 1 0,5 % 

Type de prélèvement    
PVC (n, %) 111 49,3 % 
Amniocentèse (n, %) 110 48,9% 
Sang fœtal (n, %) 4 1,8% 

Forme cytogénétique*   
Forme homogène (n, %) 217 97,7 % 
Forme en mosaïque (n, %) 4 1,8 % 
Forme par translocation (n, %) 1 0,5 % 

Issue de la grossesse*   
IMG (n, %) 206 92,0 % 
MFIU (n, %) 13 5,8 % 
Naissance vivante (n, %) 5 2,2 % 
    Décès post partum (n, %) 5 100% 

 
*Les données étaient manquantes pour la parité (n= 3), l’indication de l’échographie (n=6), l’indication 
de prélèvement diagnostic (n=1), la forme cytogénétique (n=3) et l’issue de la grossesse (n=1) 
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1. Caractéristiques maternelles 

Nous avons inclus 225 patientes dans notre étude entre 2002 et 2015 dont une 

présentait une grossesse gémellaire. 

L’âge moyen des patientes était de 35 ans et l’âge médian de 36 ans, avec un 

intervalle allant de 20 à 46 ans. 

Les patientes étaient primipares dans 38 % des cas. L’IMC moyen dans notre 

échantillon est de 23,4 kg/m². Six patientes soit 2.7%, présentaient des antécédents 

d’anomalies chromosomiques. En effet, quatre patientes présentaient un antécédent 

personnel d’IMG à la suite d’un diagnostic prénatal de Trisomie 21, une patiente 

présentait un antécédent familial de Trisomie 21, et une autre patiente était porteuse 

d’une translocation réciproque équilibrée entre un chromosome 18 et un 

chromosome 5. 

 

2. Dépistage et diagnostic de la Trisomie 18 

Les anomalies échographiques ont été découvertes le plus souvent lors 

d’échographies de dépistage réalisées de façon systématique (92,2 %) mais 

également lors d’échographies de référence (3,2%) ou lors d’échographies réalisées 

pour d’autres indications. Parmi ces dernières, on retrouvait une échographie 

supplémentaire réalisée pour exposition professionnelle au plomb pendant la 

grossesse de la patiente, 6 échographies morphologiques précoces (18 SA) pour 

lesquelles l’indication n’avait pas toujours été notifiée mais pour deux de ces cas le 

risque combiné du 1er trimestre était revenu supérieur à 1/500. On a retrouvé 

également une échographie précoce de datation et une échographie de guidage lors 

d’une amniocentèse réalisée à la suite de marqueurs sériques maternels du second 

trimestre revenus pathologiques. 
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Certaines patientes ont souhaité bénéficier d’un dépistage de la Trisomie 21 :  

- 18,2 % d’entre elles ont réalisé le dépistage combiné, mis en place en 2009, 

associant l’âge maternel, la mesure de la CN, le dosage de marqueurs 

sériques maternels (PAPP-A et hCG). Ce dépistage est revenu positif dans 

53,7% des cas. 

- 4,9 % d’entre elles ont réalisé le dépistage séquentiel intégré du second 

trimestre associant l’âge maternel, la mesure de la CN, le dosage de 

marqueurs sériques maternels (AFP et hCG). Il est revenu positif dans 18,2 

% des cas. 

- 9,8 % d’entre elles ont réalisé un dosage de marqueurs sériques maternels du 

second semestre (AFP et hCG). Ce dépistage est revenu positif dans 45,5 % 

des cas. 

Différentes indications ont amené les patientes à réaliser un caryotype fœtal 

comme la découverte de signes d’appels échographiques dans 86,6% des cas, un 

résultat de dépistage de la Trisomie 21 revenu positif dans 6,3 % des cas, ou la 

présence d’antécédents chez la patiente dans 0,5 % des cas. 

Des patientes ont également réalisé un prélèvement diagnostic du fait de leur âge 

dans 5,4 % des cas ou par convenance personnelle dans 1,3 % des cas. 

Parmi ces prélèvements diagnostiques on retrouve 49,3 % de ponction de villosités 

choriales, 48,9 % d’amniocentèse et 1,8 % de prélèvement de sang fœtal en pré ou 

postnatal. 

Les résultats du caryotype ont retrouvé une Trisomie 18 de forme homogène 

dans 97,7 % des cas, de forme en mosaïque dans 1,8 % des cas et de forme par 

translocation dans 0,5 % des cas. 
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Concernant l’issue de la grossesse, 92 % des grossesses se sont terminées par une 

interruption médicale de grossesse, 5,8 % par une mort fœtale in utéro et 2,2 % ont 

mené à une naissance vivante d’un enfant qui est décédé par la suite dans le post 

partum. 

 

A. Anomalies échographiques 

 

Dans notre échantillon, 6 sujets recrutés n’avaient bénéficiés d’aucune 

échographie, 3 sujets n’avaient pas réalisé d’échographie du 1er trimestre et un sujet 

présentait des données manquantes lors des 2ème et 3ème trimestres. 

Concernant les données échographiques, la LCC au premier trimestre était de 

54,8 mm en moyenne et la clarté nucale moyenne de 4,3 mm. On a retrouvé 67,9 % 

d’anomalies échographiques au premier trimestre de la grossesse, 21 % au 

deuxième et 4,9 % au dernier trimestre. 
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Les fœtus diagnostiqués porteurs de la Trisomie 18, ne présentaient aucune 

anomalie à l’échographie dans 29,6% des cas au premier trimestre et dans 7,8% des 

cas au deuxième trimestre. Alors qu’au troisième trimestre, tous les fœtus 

présentaient au moins trois anomalies échographiques associées. 

La prévalence de fœtus trisomiques 18 ne présentant qu’un seul signe 

échographique anormal passe de 19% au premier trimestre à 3,9% au second 

trimestre, alors que la prévalence de sujets atteints présentant plus de 4 signes 

échographiques associés passe de 7,4% au premier trimestre à 60,8% au second 

puis à 80% au troisième trimestre. 
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Figure II : Anomalies échographiques au 1er trimestre (n=216)
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Au 1er trimestre, l’anomalie échographique la plus fréquemment découverte 

était une anomalie de la clarté nucale (CN) à type d’augmentation de la CN 

(>3,5mm) ou d’hygroma kystique, retrouvée chez 60,6% des fœtus trisomiques 18 et 

qui pouvait être associée à un œdème généralisé dans 31,5% des cas. 

On a pu dépister une anomalie digestive chez 22,2% des sujets, à type d’hernie 

ombilicale (3,7% des cas) ou de coelosomie (19% des cas) dont 15,7% 

d’omphalocèle et 1,4% de laparoschisis. (cf Annexe I) 

On a également retrouvé des anomalies des membres chez 13,8% des fœtus 

trisomiques 18, à type de malposition des mains (10,2% des cas) ou des pieds (4,6% 

des cas) et de mains crispées (2,3% des cas). 

Un retard de croissance utérin a également pu être décelé chez 10,6% des sujets. 

Des anomalies cardiaques ont pu être découvertes chez 6,9% des fœtus trisomiques 

18, à type de CIV (0,9%), de CAV (0,5%) ou de Tétralogie de Fallot (0,5%). De 

même que des anomalies du SNC ont pu être dépistées chez 5,5% des sujets, à 

type de kystes des plexus choroïdes (1,4%), d’anomalie de la ligne médiane (1,4%), 

d’anomalie de la voute crânienne (1,4%), d’exencéphalie (1,4%), d’agénésie ou 

d’hypoplasie cérébelleuse (0,5%) ou de spina bifida (0,5%). 

Par ailleurs, on a retrouvé une dysmorphie cranio faciale chez 4,6% des sujets à type 

de brachycéphalie (1,4%), de rétrognatisme (0,9%), ou de fente labio palatine 

(0,5%). 

Pour finir, des anomalies uro-génitales ont pu être découvertes dans 3,7% des cas, à 

type de mégavessie (3,2%) ou de pyélectasie (0,5%). 
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Au 2ème trimestre, les anomalies les plus fréquemment rencontrées sont celles du 

SNC avec une prévalence de 78,4%, à type de kystes des plexus choroïdes 

retrouvés dans 60,8% des cas, d’agénésie ou d’hypoplasie du corps calleux dans 

23,5% des cas, d’anomalie de la ligne médiane dans 17,6% des cas, de 

ventriculomégalie dans 11,8% des cas ou d’anomalie du cervelet dans 9,8% des cas. 

On a ensuite retrouvé dans 60,8% des cas, des anomalies des membres avec à 

nouveau des mains crispées (43,1% des cas) et des malpositions des mains (11,8% 

des cas) ou des pieds (17,6% des cas). (cf Annexe I) 

On a décelé des anomalies cardiaques chez 54,9% des fœtus trisomiques 18, à type 

de CIV (27,4%), de CAV (15,7%), d’asymétrie ou d’hypoplasie du ventricule gauche 

(7,8%), de Tétralogie de Fallot (3,9%), de tronc artériel commun (3,9%), d’anomalies 

septales (3,9%) ou d’aorte à cheval (3,9%). 

Un retard de croissance a été constaté chez 47% des sujets alors qu’une 

dysmorphie cranio faciale a été retrouvée dans 35,3% des cas, à type de 
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Figure III : Anomalies échographiques au 2ème trimestre (n=51)
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brachycéphalie (33,3%), d’anomalies des oreilles (15,7%), de fente labio-palatine 

(9,8%), d’hypotélorisme (9,8%), d’anomalie du profil (7,8%), de micromandibulie 

(3,9%) ou de rétrognatisme (2%). 

Nous avons détecté des anomalies digestives chez 23,5% des fœtus trisomiques 18, 

à type d’omphalocèle (9,8 %des cas), de dilatation des anses intestinales (5,9%), 

d’hernie diaphragmatique (5,9% des cas) ou d’atrésie de l’œsophage (3,9% des 

cas). 

Par ailleurs, 21,6% des sujets présentaient une artère ombilicale unique et une 

augmentation de la quantité de liquide amniotique. 

Des anomalies uro-génitales ont été retrouvées dans 13,7% des cas, à type de 

pyélectasie (9,8%), de rien en fer à cheval (3,9%), de dysplasie rénale (2%) ou 

d’agénésie rénale (2%). 
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Figure IV : Anomalies échographiques au 3ème trimestre (n=10)



15 
 

 Au 3ème trimestre, 90% des fœtus atteints de la Trisomie 18 présentaient un 

RCIU et/ou une anomalie du SNC à type d’agénésie ou d’hypoplasie du corps 

calleux (50%), d’anomalie de la ligne médiane (40%), de kystes des plexus 

choroïdes (30%), d’agénésie ou d’hypoplasie cérébelleuse (30%), de 

ventriculomégalie (30%) ou d’anomalie du cervelet (20%). (cf Annexe I) 

On a à nouveau retrouvé des anomalies cardiaques chez 80% des sujets, comme 

une asymétrie ou une hypoplasie du VG (40%), une CIV (30%), une CAV (30%) ou 

de Tétralogie de Fallot (10%). 

Une augmentation de LA a également été observée dans 60% des cas et une 

dysmorphie cranio faciale dans 40% avec 4 sujets présentant une brachycéphalie 

(40%),  et un sujet présentant une anomalie des oreilles (10%) et un hypotélorisme 

(10%). 

Chez 30% des fœtus trisomiques 18 : 

- Des anomalies des membres ont été dépistées, dont une malposition des 

pieds retrouvée dans 20% des cas. 

- Des anomalies uro-génitales ont été dépistées, dont un rein en fer à cheval 

(10%), une agénésie rénale (10%) et une pyélectasie rénale (10%). 

Chez 20% des sujets atteints, on a à nouveau retrouvé une artère ombilicale unique 

(AOU). 

Pour finir, un sujet présentait une absence ou une hypoplasie des OPN alors qu’un 

autre fœtus présentait un omphalocèle comme anomalie digestive. 
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Sur l’ensemble de la grossesse, l’anomalie échographique dépistée le plus 

fréquemment est une anomalie de la CN avec une prévalence de 59,8%, plus ou 

moins associée à un œdème généralisé pour 31,5% des fœtus atteints. On retrouve 

également 28,30% d’anomalies des membres, 26,90% d’anomalies digestives, 

23,70% d’anomalies du SNC, 23,3% de RCIU et 20,5% d’anomalies cardiaques. 
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Figure V : Anomalies échographiques sur l'ensemble de la grossesse 
(n = 219)
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B. Terme de diagnostic 
 

 

Le terme moyen de diagnostic sur la période allant du 1er Janvier 2002 au 30 

Avril 2015 était de 16 SA+ 6 j +/- 5 j et le terme médian de 14 SA + 4 j (13 SA + 2 j ; 

18 SA + 3 j). (cf Annexe II) 

Nous avons observé que le terme médian de diagnostic de la Trisomie 18 a été le 

plus souvent supérieur à 15 SA jusqu’en 2008 puis il a diminué et s’est stabilisé en 

ne dépassant pas 14 SA + 6 j de 2009 à 2015. 

Pour objectiver cette analyse, nous avons comparé le terme médian de diagnostic 

entre les fœtus diagnostiqués avant 2009 (n=03) et à partir de 2009 (n=119). Avant 

2009, le terme de diagnostic était de 16 SA (13 SA + 4 j ; 19 SA + 6 j) alors qu’il était 

de 14 SA + 1 j (13 SA + 1 j ; 17 SA + 6 j) à partir de 2009. Cette différence est 

statistiquement significative ( = 0,016), en faveur d’une prise en charge plus 

précoce des patientes. 
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Figure VI : Evolution du terme de diagnostic de la Trisomie 18

Terme médian de diagnostic de la Trisomie 18
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IV. Discussion 

 

1. Biais et limites 

Le premier biais de notre étude est un biais de sélection. La validité de nos 

résultats dépend en effet de notre mode de recrutement des fœtus trisomiques 18. 

En pratique, il est possible qu’il y ait eu des fœtus trisomiques 18 qui ne présentaient 

aucune anomalie échographique, et pour lesquels nous ne connaissions pas 

l’aneuploïdie. Dans notre étude, il nous semble peu probable qu’un fœtus 

diagnostiqué trisomique 18 dans notre période de recherche, ait pu échapper à notre 

recrutement hormis si le dossier a été présenté à un autre Centre Pluridisciplinaire 

de Diagnostic Prénatal tel que celui de Lyon. Cependant, nous ne pouvons pas 

exclure la possibilité qu’un fœtus trisomique 18 n’ayant pas présenté d’anomalies 

échographiques soit mort in utéro et qu’aucun test génétique n’ait été réalisé à la 

naissance, même si ce risque est très faible. 

Le second biais est qu’il y a une erreur de classement non différentielle liée 

aux données manquantes, par remplissage incomplet des dossiers. De plus, tous les 

dossiers provenant de multiples établissements, les données étaient renseignées de 

manière différente et inégale. Par ailleurs, les dossiers ont été analysés uniquement 

par l’auteur, étudiante sage-femme, et non par un professionnel échographiste, il est 

donc possible qu’il y ait eu des erreurs d’interprétation ou de retranscription de 

certains signes échographiques. Ce risque a quand même pu être minimisé par le 

fait que l’auteur a examiné chaque cas à plusieurs reprises, dans différents lieux 

(CPDPN et maternités) et à partir de différents supports (dossier CPDPN, dossier de 

grossesse de la patiente, compte rendu échographique). 

De plus, il existe un biais lié à la diversité des échographistes. En effet, de 

nombreux échographistes présentant des expériences différentes ont réalisé les 
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échographies à l’aide d’appareils échographiques différents, donc le dépistage des 

anomalies échographiques n’a pas été uniforme dans notre étude. 

Par ailleurs, une des limites de cette étude, est le fait que toutes les anomalies 

échographiques retrouvées n’ont pu être confirmées par une autopsie, qui aurait pu 

nous apporter une corrélation anatomo-pathologique. Dans notre échantillon, 

certaines patientes choisissaient de recourir à une IMG par aspiration et d’autres 

patientes refusaient la réalisation d’une autopsie à l’issue de l’interruption médicale 

de grossesse. Nous avons donc obtenu insuffisamment de données pour corréler les 

anomalies échographiques avec les anomalies anatomiques. 

La seconde limite est que notre étude présente plusieurs facteurs de confusion 

tels que l’IMC maternel ou la performance des appareils échographiques. En effet, 

nous avons réalisé un recueil s’étendant de 2002 à 2015 mais la performance des 

appareils échographiques a augmenté au cours de ces années et il est donc probable 

que la détection des anomalies échographiques ait été plus efficace ces dernières 

années. De plus, la performance de l’échographie pour dépister des anomalies peut 

varier selon l’IMC maternel, car plus l’IMC est élevé plus l’échogénicité est diminuée. 

 

2. Analyse des résultats 

A. Objectif principal 

De nombreuses études ont été réalisées afin de déterminer les anomalies 

échographiques de la Trisomie 18. Plus de 130 anomalies différentes ont, en effet, 

pu être retrouvées mais aucune n’a pu être considérée comme pathognomonique du 

syndrome.  
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Parmi ces anomalies, celles qui ont été retrouvées le plus fréquemment dans la 

littérature sont les anomalies cardiaques, les anomalies du SNC, les anomalies des 

membres (cf Annexe III). 

Dans notre étude, l’anomalie retrouvée le plus fréquemment au premier 

trimestre est une anomalie de la clarté nucale à type d’augmentation de la CN ou 

d’hygroma kystique, présente chez 60,6% des fœtus trisomiques 18. 

Cette anomalie est souvent associée à un œdème généralisé dans 31,5% des cas. 

Ces prévalences sont inférieures à celles observées par Sepulveda et al, dans son 

étude incluant uniquement les fœtus ayant réalisé une échographie de dépistage 

entre 11SA et 13SA+6j, dans laquelle il retrouve 91% d’anomalie de la CN associée 

à un œdème généralisé chez 49% des fœtus atteints. [15] 

De plus, des anomalies digestives à type d’omphalocèle ont été constatées au 

premier trimestre, dans 19% des cas. De même, la prévalence a été retrouvée à 

21% par Sepulveda et al. [15] 

Par ailleurs, nous avons observé une prévalence d’anomalies des membres et de 

RCIU au premier trimestre, proche de 13% et 12% respectivement. Ce qui est 

comparable aux résultats de 2014 de Kroes et al. [2] 

Au second trimestre, les anomalies les plus fréquentes sont celles du SNC, 

présentes dans 76,5% des cas dont des KPC retrouvés chez 60,8% des fœtus 

trisomiques 18. Ces prévalences sont supérieures à la plupart de celles retrouvées 

dans les précédentes études, à part pour l’étude réalisée par Bronsteen et al en 

2004 qui a retrouvée 82% d’anomalies du SNC et 51% de KPC entre 15 et 27 SA. 

[11] 
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D’une part, on a observé une anomalie des membres dans 60,8% des cas avec 

notamment 43,1% des cas qui présentaient des mains crispées. De façon 

comparable, Bronsteen et al, Watson et al et Emer et al retrouvent dans leurs études 

69%, 61,2% et 65,4% d’anomalies des membres respectivement, avec une 

prévalence de 50% de mains crispées dans l’étude d’Emer et al. [9] [11]  En 1998, 

Shields et al retrouvaient, quant à eux, 89% d’anomalies des membres avec 51% de 

mains crispées. [14] 

D’autre part, nous avons pu observer 54,9% d’anomalies cardiaques avec 27,4% de 

CIV, ce qui est globalement inférieur aux prévalences retrouvées dans les études 

précédentes de DeVore et al, Bronsteen et al, Watson et al et Emer et al qui ont pu 

observer respectivement 83,3%, 55%, 63% et 73% d’anomalies cardiaques. [9] [11] 

[12]  Dans leurs études, Shields et al et Kroes et al avaient quant à eux retrouvé des 

prévalences inférieures avec respectivement 37% et 7% de sujets atteints qui 

présentaient au moins une anomalie cardiaque. [2] [14] 

Par ailleurs, nous avons pu analyser les dossiers de sujets atteints qui présentaient 

une dysmorphie cranio faciale dans 52,9% des cas avec notamment une prévalence 

de brachycéphalie de 33,3%. C’est une anomalie qui a été observée bien plus 

fréquemment que dans de précédentes études telles que celle de DeVore et al et 

Kroes et al qui ont eux retrouvé respectivement 6,7% et 7% de dysmorphie cranio 

faciale. [2] [12] 

De plus, un RCIU a pu être décelé chez 47,1% des fœtus trisomiques 18, ce qui est 

comparable aux résultats de l’étude de Watson et al (51%) et supérieur aux 

prévalences recueillies dans les études de Shields et al (29%), Bronsteen et al (39%) 

et Kroes et al (12%). [2] [11] [14] 
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En ce qui concerne les anomalies digestives, elles ont été observées chez 23,5% 

des sujets trisomiques 18 au deuxième trimestre avec une prévalence de 9,8% 

d’omphalocèle. La prévalence des anomalies digestives est supérieure à celles 

retrouvées par Watson et al et Kroes et Al (18,4% et 13% respectivement). [2] [13] 

Mais la prévalence d’omphalocèle est cependant inférieure à celles observées dans 

l’ensemble des autres études telles que celles de Shields et al (14%), Bronsteen et al 

(20%) et Watson et al (12,2%). [11] [13] [14] 

 Concernant les données du troisième trimestre, nous n’avons retrouvé aucune 

étude ayant inclus uniquement des fœtus au troisième trimestre. Ceci s’explique par 

le fait que dans certains pays comme la Finlande ou la Suède, dans lesquels il existe 

un terme limite d’accès à l’interruption médicale de grossesse (22-28 semaines), 

l’échographie du troisième trimestre peut ne pas être réalisée. [10] 

Seuls DeVore et al et Emer et al ont également inclus des fœtus au troisième 

trimestre de la grossesse dans leurs études, mais n’ont pas analysé leurs résultats 

en fonction des trimestres. [9] [12] 

Nous avons donc calculé les prévalences des différentes anomalies échographiques 

sur l’ensemble de la grossesse afin de comparer nos résultats à ces deux dernières 

études. 

Sur l’ensemble de la grossesse, les anomalies que nous avons le plus 

observées sont les anomalies de la CN et l’œdème généralisée avec des 

prévalences de 59,8% et 31,5%. Devore et al et Emer et al ont quant à eux observé 

respectivement 16,7% et 11,5% d’anomalie de la CN et 7,7% d’œdème généralisé 

dans l’étude de 2015 d’Emer et al. [9] [12] 
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Par ordre de fréquence, on retrouve ensuite les anomalies des membres avec une 

prévalence de 28,3% avec notamment 12,8% des fœtus atteints qui présentaient des 

mains crispées. Ces prévalences sont bien inférieures aux études de DeVore et al et 

Emer et al qui ont analysé respectivement 89% et 65,4% d’anomalies des membres 

avec 51% et 50% de fœtus trisomiques 18 qui présentaient des mains crispées. [9] 

[12] 

D’une part, nous avons pu observer 26,9% d’anomalies digestives avec une 

prévalence d’omphalocèle de 17,3%. Cette dernière prévalence était supérieure 

(38,4%) dans l’étude d’Emer et al. [9] [12] 

D’autre part, des anomalies du SNC ont été dépistées chez 23,7% des fœtus 

trisomiques 18, avec une prévalence de KPC de 15,5%. DeVore et al a pu observer 

16,7% d’anomalies du SNC et 53,3% de KPC alors qu’Emer et al a quant à lui 

retrouvé 42,3% d’anomalies du SNC. [9] [12] 

De plus, l’échographie a permis de déceler un RCIU chez 23,3% des sujets atteints 

et au moins une anomalie cardiaque dans 20.5% des cas. Dans leurs études DeVore 

et al et Emer et al n’ont pas étudié le RCIU, mais ils ont cependant retrouvé un 

nombre bien plus important de fœtus présentant une ou plusieurs anomalies 

cardiaques (83,3% et 73%). [9] [12] 

Par ailleurs, concernant les os propres du nez (OPN), dans notre étude ils étaient 

absents chez 5 sujets trisomiques 18 (2,3%). Cette prévalence est bien inférieure à 

celle retrouvée dans l’étude de Kagan et al, dans laquelle il a observé une absence 

des OPN chez 2,6% des fœtus euploïdes, chez 59,8% des fœtus trisomiques 21, 

52,8% des fœtus trisomiques 18, chez 45% des fœtus trisomiques 13 et chez aucun 

des fœtus atteints du Syndrome de Turner. [8] 
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 Pour finir, nous pouvons supposer que toutes ces différences de prévalences 

observées par rapport aux études précédentes peuvent être en partie expliquées par 

le fait que notre étude réunit 219 fœtus (qui ont bénéficiées au moins d’une 

échographie), alors que l’effectif des précédentes études ne dépassait pas 98 sujets. 

Nous pouvons donc penser que notre étude pourrait avoir une puissance supérieure 

et pourrait être plus représentative de la population des fœtus trisomiques 18. 

Ces écarts peuvent également s’expliquer par la différence de performance des 

appareils échographiques selon les années. Selon les périodes d’étude, les 

prévalences des anomalies échographiques retrouvées sont donc difficilement 

comparables. 

B. Nombre d’anomalies échographiques associées 

Depuis 1992, Nicolaides et al ont constaté que plus le nombre d’anomalies 

associées est important plus le risque d’aneupoïdie augmente. [9] 

Malgré la réalisation de nombreuses études sur les anomalies échographiques au 

cours des années, de nombreux fœtus atteints de trisomie ne montrent aucune 

anomalie significative, ce qui rend la détection des aneuploïdies encore limitée. En 

outre certaines anomalies peuvent être facilement dépistées par échographie alors 

que d’autres doivent être spécifiquement étudiées. [9] 

Dans notre étude, nous avons pu constater que plus le terme de la grossesse évolue 

plus le risque qu’un fœtus trisomique 18 ne présente aucune anomalie significative à 

l’échographie est faible. La proportion de ces fœtus était, en effet, de 29,6% au 

premier trimestre, de 7,8% au deuxième et de 0% au troisième trimestre. 

Parallèlement, le nombre de fœtus présentant plus de deux anomalies 
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échographiques associées est passé de 25% au premier trimestre, à 82,3% au 

deuxième et à 100% au troisième trimestre. 

 Nous pouvons supposer que le nombre d’anomalies retrouvées associées est 

influencé, en partie, par la forme cytogénétique de la Trisomie 18. On décrit, en effet, 

3 formes cytogénétiques. 

 La Trisomie 18 libre et homogène (92 à 94 % des Trisomies 18) est 

caractérisée par la présence dans toutes les cellules de l'organisme d'un 

chromosome 18 surnuméraire résultant d'une non-disjonction 

chromosomique.  

 La Trisomie 18 en mosaïque (5% des Trisomies 18) est caractérisée par la 

non-disjonction lors des premières segmentations de l'embryon qui est alors 

constitué en proportions variables de cellules normales et trisomiques. Le 

tableau clinique est dans ce cas extrêmement variable, allant du syndrome 

polymalformatif complet de la Trisomie 18 homogène avec une mortalité 

prématurée, jusqu'à un phénotype normal avec un sujet parvenant à l'âge 

adulte. 

 La Trisomie 18 par translocation (1 à 2 % des Trisomies 18) [1][4] est une 

trisomie partielle. Dans ce cas, seul un segment du bras long du chromosome 

18 est présent en 3 copies. Cette anomalie est causée par le déséquilibre 

chez l’enfant d’une translocation équilibrée parentale. Différents phénotypes 

peuvent alors être retrouvés selon la localisation et la longueur du segment 

présent en 3 copies, et selon le deuxième chromosome impliqué dans la 

translocation qui se retrouve en monosomie. 
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Nous avons dans cette étude observé 97,7% de forme homogène, 1,8% de forme en 

mosaïque et 0.5% de forme par translocation. 

 

C. Objectif secondaire 

Dans notre étude nous pouvons remarquer que le terme médian de diagnostic 

a significativement diminué depuis 2009 ( = 0.016) et est à présent stable en 

dessous de   14SA + 6 j. Ce résultat peut en partie s’expliquer par le fait que la 

performance des appareils échographiques a grandement évolué et que les 

anomalies échographiques sont donc dépistées plus efficacement ces dernières 

années. Nous pouvons également penser que ce résultat peut être dû à la mise en 

place du dépistage de la Trisomie 21 par le risque combiné, depuis 2009, et de 

l’étude de la valeur des marqueurs sériques maternels (PAPP-A et hCG) en les 

comparant au profil caractéristique de la Trisomie 18, qui va vers une diminution de 

la PAPP-A et de des hCG. Dans leurs études, Breathnach et al (2007) et Kagan et 

al (2008) ont en effet affirmé que l’utilisation conjointe du dosage des marqueurs 

sériques maternels du premier trimestre a montré son intérêt pour l’identification des 

fœtus trisomiques 18. [8] [17] 

En effet, même si les résultats du test combiné de la Trisomie 21 du premier 

trimestre peuvent revenir négatifs, il est important d’étudier les valeurs des 

marqueurs sériques maternels car ils peuvent permettre le dépistage d’autres 

anomalies chromosomiques autres que le Trisomie 21, ainsi que d’autres 

pathologies maternelles. [7] 
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Dans le cadre du dépistage combiné de la Trisomie 21 du premier trimestre, on peut 

retrouver un profil particulier des fœtus trisomiques 18 :  

- Ils présentent le plus souvent une augmentation de la clarté nucale (CN) avec 

une médiane qui se situe à 1,71 MoM, comparée à 1 MoM dans la population 

générale. 

- La PAPP-A est basse avec une médiane à 0.16 MoM comparé à 1 MoM dans 

la population générale. 

- Et la BhCG est également basse avec une médiane se situant à 0.16 MoM 

comparé à 1 MoM dans la population générale. 

Le test combiné de la trisomie 21 détecte au final 42 % des fœtus trisomiques 18 

avec un taux de faux positifs de 2%. Dans certains pays autre que la France, il est 

possible d’ajouter à ce test combiné un algorithme spécifique de la Trisomie 18 qui 

permet alors de dépister 88% des fœtus trisomiques 18 avec un taux de faux positifs 

qui augmentent cependant à 2,17%. [7] 

Dans notre étude, nous avons pu recueillir un grand nombre de valeur de marqueurs 

sériques mais les laboratoires étant différents, les résultats n’étaient pas tous 

exprimés dans la même unité et il n’a donc pas été possible d’analyser les données 

recueillies. 
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V. Conclusion 

 

Dans leur étude de 2014, Kroes et al affirment que l’échographie détecte 80% 

des Trisomies 18, même si aucune des anomalies dépistées ne peut être considérée 

comme  pathognomonique du syndrome. [2] 

Dans notre étude, le dépistage d’anomalies échographiques a indiqué la 

réalisation d’un prélèvement invasif dans 86,6% des cas. Au premier trimestre, une 

anomalie de la clarté nucale a été dépistée chez 60,6% des fœtus porteurs de la 

Trisomie 18, plus ou moins associée à un œdème généralisé chez 31,5% des sujets 

atteints. Au deuxième trimestre, les anomalies les plus fréquemment retrouvées sont 

les anomalies du SNC (76,5%), les anomalies des membres (60,8%), les anomalies 

cardiaques (54,9%), une dysmorphie cranio faciale (52,9%) et le RCIU (47,1%). 

Finalement, au troisième trimestre, les anomalies retrouvées le plus souvent sont les 

anomalies du SNC (90%), le RCIU (90%) et les anomalies cardiaques (80%). Dans 

cette étude, la prévalence d’anomalies cardiaques sur l’ensemble de la grossesse 

est de 20,5% et nous pouvons supposer qu’il serait possible d’améliorer notre 

performance en matière de détection de ces anomalies car la prévalence retrouvée 

est bien inférieure à celle observées par DeVore et al et Emer et al dans leurs études 

de 2000 et 2015 (83,3% et 73% d’anomalies cardiaques). 

 Concernant le terme de diagnostic, nous avons pu observer que le terme 

médian de diagnostic a significativement diminué depuis 2009 ( = 0.016) et qu’il est 

à présent stable en dessous de 14 SA + 6 j. Il serait intéressant de réaliser une étude 

afin de déterminer si ce terme de diagnostic ne pourrait pas être diminué davantage 

avec le développement du Diagnostic Prénatal Non Invasif (DPNI), qui permet de 

rechercher les trisomies 21, 18 et 13. [16]  Le DPNI, réalisable à partir de 12 SA, 
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consiste en l’analyse de l’ADN fœtal circulant dans le sang maternel et il pourrait 

permettre de diminuer la réalisation de prélèvements invasifs chez les femmes à 

risque. [16] 
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VII. Annexes 

  

Annexe I : Tableau des anomalies échographiques 
 

Signes échographiques T1* 
(n = 216) 

T2* 
(n = 51) 

T3* 
(n = 10) 

Aucun (n, %)  64 (29,6%) 4 (7,8%) 0 
Augmentation CN (n, %) 131 (60,6%) 0 0 
Œdème généralisé (n, %) 68 (31,5%) 0 0 
Ascite (n, %) 4 (1,8%) 0 0 
Epanchement péricardique (n, %) 3 (1,4%) 0 0 
Augmentation quantité LA (n, %) 0 11 (21,6%) 6 (60%) 
Diminution des MAF (n, %) 3 (1,4%) 2 (3,9%)  
RCIU (n, %) 23 (10,6%) 24 (47,1%) 9 (90%)) 
Anomalies doppler (n, %) 9 (4,2%)   
Anomalies des membres (n, %) 30 (13,9%) 31 (60,8%) 3 (30%) 

Mains crispées (n, %) 5 (2,3%) 22 (43,1%) 3 (30%) 
Malposition des mains (n, %) 22 (10,2%) 6 (11,8%) 0 
Malposition des pieds (n, %) 10 (4,6%) 9 (17,6%) 0 

Dysmorphie cranio faciale (n, %) 9 (4,2%) 27 (52,9%) 4 (40%) 

Brachycéphalie (n, %) 3 (1,4%) 17 (33,3%) 4 (40%) 
Anomalie du profil (n, %) 1 (0,5%) 4 (7,8%) 0 
Micromandibulie (n, %) 0 2 (3,9%) 0 
Rétrognatisme (n, %) 2 (0,9%) 1 (2%) 0 
Fente labio-palatine (n, %) 1 (0,5%) 5 (9,8%) 0 
Hypotélorisme (n, %) 0 5 (9,8%) 1 (10%) 
Anomalies des oreilles (n, %) 0 8 (15,7%) 1 (10%) 

Absence ou hypoplasie des OPN (n, %) 4 (1,8%) 1 (2%) 1 (10%) 
AOU (n, %) 2 (0,9%) 11 (21,6%) 2 (20%) 
Anomalies cardiaques (n, %) 15 (6,9%) 28 (54,9%) 8 (80%) 

CIV (n, %) 2 (0,9%) 14 (27,4%) 3 (30%) 
CAV (n, %) 1 (0,5%) 8 (15,7%) 3 (30%) 
Tétralogie de Fallot (n, %) 1 (0,5%) 2 (3,9%) 1 (10%) 
Tronc artériel commun (n, %) 0 2 (3,9%) 0 
Asymétrie / Hypoplasie VG (n, %) 0 4 (7,8%) 4 (40%) 
Anomalies septales (n, %) 0 2 (3,9%) 0 
Aorte à cheval (n, %) 0 2 (3,9%) 0 

Anomalies du SNC (n, %) 10 (4,6%) 39 (76,5%) 9 (90%) 

Microcéphalie (n, %) 0 1 (2%) 0 
Kystes des plexus choroïdes (n, %) 3 (1,4%) 31 (60,8%) 3 (30%) 
Anomalie de la ligne médiane (n, %) 3 (1,4%) 9 (17,6%) 4 (40%) 
Agénésie ou hypoplasie du corps calleux (n, 
%) 

0 12 (23,5%) 5 (50%) 

Agénésie ou hypoplasie du vermis (n, %) 0 2 (3,9%) 0 
Anomalie de la fosse cérébrale  postérieure 
(n, %) 

0 0 1 (10%) 

Anomalie du cervelet (n, %) 0 5 (9,8%) 2 (20%) 
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Signes échographiques T1* 
(n = 216) 

T2* 
(n = 51) 

T3* 
(n = 10) 

Anomalies du SNC (n, %) 10 (4,6%) 39 (76,5%) 9 (90%) 

Agénésie ou hypoplasie cérébelleuse (n, %) 1 (0,5%) 0 3 (30%) 
Ventriculomégalie (n, %) 0 6 (11,8%) 3 (30%) 
Anomalie de la voute crânienne (n, %) 3 (1,4%) 2 (3,9%) 0 
Exencéphalie / Anencéphalie (n, %) 3 (1,4%) 0 0 
Spina bifida (n, %) 1 (0,5%) 1 (2%) 0 

Anomalies uro-génitales (n, %) 8 (3,7%) 7 (13,7%) 3 (30%) 

Rein en fer à cheval (n, %) 0 2 (3,9%) 1 (10%) 
Dysplasie rénale (n, %) 0 1 (2%) 0 
Agénésie rénale (n, %) 0 1 (2%) 1 (10%) 
Pyélectasie (n, %) 1 (0,5%) 5 (9,8%) 1 (10%) 
Mégavessie (n, %) 7 (3,2%) 0 0 

Anomalies digestives (n, %)  48 (22,2%) 12 (23,5%) 1 (10%) 

Coelosomie (n, %) 41 (19%) 5 (9,8%) 0 
Omphalocèle (n, %) 34 (15,7%) 5 (9,8%) 1 (10%) 
Laparoschisis (n, %) 3 (1,4%) 0 0 
Hernie ombilicale (n, %) 8 (3,7%) 0 0 
Dilatation anses intestinales (n, %) 0 3 (5,9%) 0 
Hernie diaphragmatique (n, %) 0 3 (5,9%) 0 
Atrésie de l’œsophage (n, %) 0 2 (3,9%) 0  

*Un sujet peut être dans plus d’une colonne 

 

 

Annexe II : Terme médian de diagnostic 

Année 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 

Terme 
médian de 
diagnostic 

16 SA 
(12SA+5j ; 
17SA+4j) 

15SA+2j 
(13SA+2 ; 
19SA+2j) 

16SA+1j 
(14SA+1j ; 
21SA+2j) 

17SA+3j 
(14SA+6j ; 
19SA+2j) 

17SA+5j 
(13SA+2j ; 
24SA+1j) 

14SA+4j 
(13SA+5j ; 
17SA+3j) 

15SA+6j 
(14SA+5j ; 
20SA+5j) 

Année 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 

Terme 
médian de 
diagnostic 

14SA+1j 
(13SA+2j ; 
17SA+6j) 

14 SA 
(13SA+1j ; 
17SA+6j) 

14SA+3j 
(12SA+6j ; 
17SA+6j) 

13SA+5j 
(13SA ; 
14SA+2j) 

14SA+2j 
(13SA+2j ; 
18SA+6j) 

14SA+2j 
(12SA+6j ; 
21SA+6j 

14SA+6j 
(13SA+6j ; 
15SA+4j) 

 

 

 

 

 

 



Annexe III : Tableau de comparaison aux précédentes études 

* Ne peut pas être déterminé à partir de l’article   **219 fœtus avaient bénéficiés d’au moins une échographie 

Auteur Shieds et al 
DeVore et 

al 

Bronsteen et 

al 
Watson et al 

Sepulveda et 

al 
Kroes et al Emer et al Présente étude 

Année 1998 2000 2004 2008 2010 2014 2015 2016 

Effectif de 

l’étude 
n = 35 n = 30 n = 54 n = 98 n = 53 n =32 n = 26 n = 225** 

Période de 

l’étude 

De 1987 à 

1996 

De 1990 à 

1999 

De 1990 à 

2002 

De 1997 à 

2007 

De 1997 à 

2009 

De 1980 à 

2011 

De 1994 à 

2014 

De 2002 à 2015 

Particularité(s) 
de l’étude 

2nd trimestre : 
entre 16 et 24 
SA 

Inclusion des 
patientes 
adressées 
pour âge 
maternel 
élevé > 34 
ans ou pour 
résultat 
anormal des 
marqueurs 
sériques 
maternels du 
2nd 
trimestre 
uniquement 

- Entre 15 et 
27 SA 
- Exclusion des 
fœtus décédés 
diagnostiqués 
en postnatal 
ou les fœtus 
diagnostiqués 
avant 
l’inclusion 
dans l’étude 

- 2nd trimestre 
entre 16 et 23 
SA 
- Exclusion des 
formes en 
mosaïques et 
par 
translocation 

- Entre 11 SA 
et 13SA + 6 j 
- Exclusion des 
fœtus 
diagnostiqués 
tardivement 
dans la 
grossesse, 
n’ayant pas 
réalisé 
d’échographie 
de dépistage 
au 1er 
trimestre 

1er et 2nd 
trimestres 

-  Etude 
monocentriqu
e 
- Exclusion des 
dossiers 
incomplets 
- Anomalies 
échographique
s corrélées à 
une analyse 
anatomo-
pathologique 

 
 
 
 
 

-  Etude multicentrique 
-  1er, 2nd et 3ème trimestres 
-  Pas de critères d’exclusion 

1er 
trimestre 
(n=216) 

2nd 
trimest
re 
(n=51) 

Ensemble 
de la 

grossesse 
(n=219) 

 

Anomalie 
de la CN 

5,7% 16,7% * 6,1% 91% 7% 11,5% 60,6% 0% 59,8% 

Œdème 
généralisé 

11,4% * 10% 2% 49% 14% 7,7% 31,5% 0% 31,5% 



Annexe III : Tableau de comparaison aux précédentes études 

* Ne peut pas être déterminé à partir de l’article   **219 fœtus avaient bénéficiés d’au moins une échographie 

Augmenta
tion QLA 

8,6% 3,3% 14% * * 6% 46,1% 0% 21,6% 7,3% 

RCIU 29% * 39% 51% 26% 12% * 10,6% 47,1% 23,3% 

Anomalies 
des 
membres 

89% 3,3% 69% 61,2% * 13% 65,4% 13,9% 60,8% 28,3% 

   Mains 
crispées 

51% * * * * * 50% 2,3% 43,1% 12,8% 

Dysmorph
ie cranio 
faciale 

* 6,7% * * * 7% * 4,2% 52,9% 16% 

  
Anomalie 
forme du 
crane 

43% 3,3% 27% 36% * * * 1,4% 37,2% 10% 

AOU 
39% 6,7% 12% 16,3% * 6% 7,7% 0,9% 21,6% 5,9% 

Anomalies 
cardiaque
s 

37% 83,3% 55% 63% 4% 7% 73% 6,9% 54,9% 20,5% 

Anomalies 
du SNC 

14% 16,7% 82% 34% * 12% 42,3% 4,6% 76,5% 23,7% 

   KPC 
43% 53,3% 51% 39,8% * * * 1,4% 60,8% 15,5% 

Anomalies 
digestives 

* * * 18,4% * 13% * 22,2% 23,5% 26,9% 

   
Omphaloc
èle 

14% * 20% 12,2% 21% * 38,4% 19% 9,8% 17,3% 

Anomalies 
uro-
génitales 

* * 6% 9,2% 4% * 19,1% 3,7% 13,7% 7,3% 
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Résumé 

 

But : Déterminer les prévalences des anomalies échographiques retrouvées chez les fœtus atteints 

de la Trisomie 18 et étudier le terme de diagnostic en fonction des années. 

Matériels et méthodes : Tous les fœtus diagnostiqués porteur de la Trisomie 18, pris en charge par 

le CPDPN de Grenoble entre le 1er Janvier 2002 et le 30 Avril 2015 ont été inclus rétrospectivement 

dans notre étude. Le recueil de données a été réalisé à partir des dossiers du CPDPN et des dossiers 

obstétricaux des patientes. Le critère de jugement principal était la prévalence des anomalies 

échographiques et le critère de jugement secondaire était le terme de diagnostic. 

Résultats : Sur notre période d’étude, 225 fœtus trisomiques 18 ont pu être inclus, 219 d’entre eux 

avaient réalisé au moins une échographie obstétricale. Au premier trimestre, une anomalie de la clarté 

nucale a été dépistée chez 60,6% des fœtus trisomiques 18, plus ou moins associée à un œdème 

généralisé chez 31,5% des sujets atteints. Après le premier trimestre, les anomalies les plus 

fréquemment retrouvées sont les anomalies des membres (28,3%), les anomalies digestives (26,9%), 

les anomalies du SNC (23,7%), le RCIU (23,3%) ainsi que les anomalies cardiaques (20,5%). 

Conclusion : Dans 86,6% des cas, l’échographie a permis de dépister la Trisomie 18 et le terme 

médian de diagnostic n’a de ce fait pas dépasse 14 SA + 6 j depuis 2009. 

Mots clés : Trisomie 18, anomalies échographiques, prévalence, terme diagnostic 

 

Objectives : To determine the prevalence of sonographic abnormalities found in fetuses with trisomy 

18 and study the diagnostic term by years. 

Materials and methods : All fetuses with Trisomy 18, supported by Grenoble’s CPDPN between 

January, 1st,  2002 and April, 30th 2015 were retrospectively included in this study. Data collection 

was conducted from CPDPN records ans obstetrical patient records. The main criterion was the 

prevalence of sonographic abnormalities and the secondary endpoint was the term of diagnosis. 

Results : In our study period, 225 fetuses with Trisomy 18 could be included, 219 of them had 

conducted at least one antenatal ultrasound. In the first trimester, an abnormal nuchal translucency 

was detected in 60,6% of fetuses with Edward syndrome, more or less associated with generalized 

oedema in 31,5% of affected individuals. After the first trimester, the most frequently found 

abnormalities were limb defects (28,3%), digestive disorders (26,9%), CNS abnormalities (23,7%), 

IUGR (23,3%) and heart defects (20,5%).  

Conclusion : In 86,6% of cases, antenatal ultrasound succeeded to detect Trisomy 18 and the 

median term of diagnosis has therefore not exceed 14 weeks and 6 days of amenorrhea since 2009. 

Key words : Trisomy 18, sonographic abnormalities, prevalence, term of diagnosis 




