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Glossaire

ADN = acide désoxyribonucléique

ADNIcT21 : tests ADN libre circulant de la trisomie 21

AFP = alphafcetoprotéine

CCNE = comité consultatif national d’éthique

CHU = centre hospitalier universitaire

CNGOF = collége national des gynécologues et obstétriciens de France
CPP = comité de protection des personnes

DCT1 = dépistage combiné du premier trimestre

DST2 = dépistage séquentiel du deuxiéme trimestre

HAS = haute autorité de santé

IMG = interruption médicale de grossesse

hCG = gonadotrophine chorionique humaine

INPES = institut national de prévention et d’éducation a la santé
MST2 = marqueurs sériques du deuxiéme trimestre

PAPP-A = pregnancy-associated plasma protein-A

T21 = trisomie 21

UE3 = cestriol non conjugué
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La trisomie 21 est une anomalie chromosomique caractérisée par la présence d’un
chromosome 21 surnuméraire, en totalité ou en partie. La déficience intellectuelle
représente la premiére cause de handicap chez I’enfant et la trisomie 21 est la plus

fréquente des causes de déficience mentale [1].

C’est une anomalie fréquente mais dont I’incidence a été fortement réduite suite a la
mise en place du test de dépistage anténatal [2,3]. La prévalence de la trisomie 21 est
donc passée de 1/700 naissances [4] & environ 1/2 000 naissances selon I’INPES [5].

Selon I’arrété du 23 juin 2009 relatif a I’information, a la demande et au consentement
de la femme enceinte a la réalisation d’une analyse portant sur les marqueurs sériques
maternels, le professionnel de santé doit fournir des informations sur le risque pour
I’enfant a naitre d’étre atteint d’une maladie d’une particuliére gravité, notamment la
trisomie 21 et sur I’analyse des marqueurs sériques maternels proposés : un formulaire

type atteste de I’information délivrée a la femme enceinte et de son consentement [6].

Selon une étude publiée en Avril 2015 dans le Journal de gynécologie, obstétrique et
fertilité et menée entre 2010 et 2013 au sein d’un réseau de soins périnatals de la région
Nord-Pas-de-Calais, 40% des cas de naissance d’un enfant porteur de trisomie 21 faisait
suite a un échec de dépistage. Cet article conclut que « le nombre important de patientes
n’ayant pas eu de dépistage ou un dépistage incomplet doit nous amener a nous

interroger sur I’acces aux soins et la qualité de I’information » [7].

Plusieurs études mettent en évidence un manque d’information global des femmes
enceintes, en particulier sur le caractére non obligatoire du dépistage et une confusion
fréquente entre dépistage et diagnostic anténatal (surtout avec I’arrivée des tests ADN
libre circulant de la trisomie 21) [8-10].

Cela nous amene a nous poser la question de la compréhension de I’information
transmise par les professionnels de santé en matiere de dépistage prénatal de la trisomie
21.

Il nous a donc semblé pertinent de mener cette étude dans le but d’évaluer la qualité de
I’information transmise par les professionnels de santé concernant le dépistage prénatal
de la trisomie 21, d’autant plus avec I’arrivée récente des tests ADN libre circulant de la
trisomie 21 (ADNIcT21).
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En avril 2013, le Comité Consultatif National d’Ethique (CCNE) s’est prononcé
favorablement a la mise en ceuvre du dépistage génétique de la trisomie 21 pour les

femmes a risque [11].

En effet, outre ses excellentes performances en termes de sensibilité et spécificité, le test
ADNICcT21 devrait permettre une diminution significative des gestes invasifs
(prélevement de villosités choriales ou de liquide amniotique) réalisés chez les femmes

arisque.

Cependant, une information simple, claire et compléte est-elle apportée aux femmes
enceintes dans le cadre du dépistage prénatal de la trisomie 21 lors des consultations

prénatales ?
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1. La trisomie 21

1.1. Définition et découverte

La trisomie 21, ou syndrome de Down, est une anomalie chromosomique caractérisée
par la présence d’un chromosome 21 surnumeraire. 1l n’y a pas de traitement contre

cette maladie hormis ceux destinés a prévenir ou corriger les symptémes.

La toute premiére description de la trisomie 21 a été faite en 1838 par un médecin
francais du nom de Jean-Etienne ESQUIROL.

Un peu plus tard, en 1846, le médecin francais Edouard SEGUIN, en se servant des

travaux du docteur ESQUIROL met en évidence ce syndrome.

C’est un médecin britannique, le docteur John Langdon DOWN, qui décrivit pour la
premiére fois des caractéristiques physiques typiques des personnes atteintes de trisomie
21 dans un article publié en 1866 : des yeux bridés, un petit nez aplati, des mains
courtes, une faible tonicité musculaire, une stature trapue et corpulente ainsi que des

retards dans le développement physique et intellectuel [12].

C’est la présence des yeux bridés, semblables a ceux des orientaux, qui a poussé le

docteur DOWN a les qualifier de « mongoliens » et leur état le « mongolisme » [13].

Presqu’un siécle plus tard, c’est-a-dire en 1959, le docteur Jérdme LEJEUNE découvrit
que les personnes atteintes du syndrome de DOWN avaient un chromosome

supplémentaire [14].

LEJEUNE décida donc de donner a ce syndrome le nom de trisomie 21 : «tri » pour
trois, « somie » pour chromosome et « 21 » aprés caractérisation de la présence de 3

chromosomes 21.
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1.2. Expression clinique

1.2.1. Phénotype in utéro

1.2.1.1. Au 1* trimestre

Différentes études ont cherché a identifier des signes échographiques évocateurs de la
trisomie 21: ce n’est qu’en 1990 qu’une étude a mis en évidence une clarté nucale
supérieure a 3 mm chez le feetus atteint de trisomie 21. Cette hyperclarté nucale, bien

que non spécifique de la trisomie 21, est visible dés le 1* trimestre [15].

La clarté nucale est une collection liquidienne habituellement trés fine, située juste sous
la peau de la nuque de tous les embryons et les foetus entre 9 et 15 semaines

d’aménorrhée.

Habituellement I'épaisseur de la clarté nucale augmente régulierement avec I'age du
feetus et sa longueur cranio-caudale entre 10 et 14 semaines d’aménorrhée pour ensuite
6éme

diminuer et disparaitre a partir de la 1 semaine d’aménorrhée.

Nicolaides a montré que pour une méme valeur d'épaisseur de clarté nucale, le risque de
trisomie 21 feetale augmente avec l'augmentation de I'dge maternel. Il a également
montré, en 1992, que I'épaisseur de la clarté nucale mesurée au premier trimestre de la
grossesse est supérieure au 95°™ percentile chez 75-80% des feetus trisomiques 21
[16,17].

1.2.1.2. Au 2°™ et 3°™ trimestre

Au 2°™ et 3*™ trimestre, des signes échographiques non spécifiques mais évocateurs

d’anomalies chromosomiques peuvent étre mis en évidence.

Parmi eux on retrouve :
- Un retard de croissance intra-utérin dans 5 a 10% des cas
- Des anomalies de volume du liquide amniotique dans 4% des cas
- La présence d’une artere ombilicale unique associée a un autre signe d’appel
échographique
- Une anasarque feeto-placentaire dans 7 a 14% des cas

- Des anomalies de la biométrie feetale (fémur court principalement)
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I peut également étre mis en évidence des malformations feetales évocatrices

d’anomalies chromosomiques.

Parmi elles on retrouve :

Des malformations du systeme nerveux central dans 40 a 60% des cas
(microcéphalie et holoprosencéphalie)

Des malformations digestives dans environ 30% des cas (omphalocele et atrésie
duodénale)

Des malformations urinaires dans 1 a 18% des cas (pyélectasie ou dilatation
pyélocalicielle)

Des cardiopathies dans 15 a 30% des cas (canal atrioventriculaire, défauts
septaux et anomalies du cceur gauche)

Des anomalies de la face dans 40% des cas (hypotélorisme et
microrétrognatisme)

Des malformations des membres et du squelette dans 6% des cas (pieds bots et

mains crispées)

Certaines anomalies a elles-seules nécessitent la proposition de réalisation d’un

caryotype feetal (clarté nucale supérieure a 6 mm, omphalocele, hernie diaphragmatique,

...) alors que d’autres nécessitent de proposer un caryotype aux parents seulement si

elles sont associées a d’autres anomalies [18].

1.2.2. Phénotype chez le nourrisson et I’enfant

Le diagnostic est quelque fois délicat chez le nouveau-né et le prématuré ou encore chez

les enfants d’origine africaine ou asiatique : seule I’hypotonie plus ou moins marquée

est presente de maniére constante a la naissance [19]. Le diagnostic est au contraire

évident chez le nourrisson et le grand enfant.

Le phénotype de la trisomie 21 s’exprime a différents niveaux :

Au niveau physique par une dysmorphie faciale
Au niveau cognitif par une déficience intellectuelle

Au niveau visceéral par des malformations
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1.2.2.1. Syndrome dysmorphique

Ce syndrome dysmorphique concerne entre autres [19,20] :

Le visage et le crane
Les mains et les pieds

Le morphotype

Au niveau du visage et du crane, on retrouve principalement :

Un créne petit et rond

Une brachycéphalie

Une nugue courte et large avec un exces de peau

Un visage rond avec un profil plat et une hypoplasie des os propres du nez
Des fentes palpébrales obliques en haut et en dehors

Un épicanthus (repli cutané a I’angle interne de I’ceil)

Des taches de Brushfield au niveau de I’iris

Une bouche petite, souvent entrouverte, avec des lévres épaisses

Une macroglossie et une protrusion de la langue

Un palais haut et étroit

Des oreilles petites et rondes avec un lobule petit et adhérent

Au niveau des mains et des pieds, on retrouve principalement :

Des mains courtes et trapues

Une brachymésocéphalie du 2°™ et du 5*™ doigt
Une clinodactylie du 5°™ doigt

Une voute plantaire effondrée

Un pli palmaire transverse unique

Des pieds larges, petits et plats

Un large sillon entre le premier et les autres orteils (signe de la sandale)

Au niveau du morphotype, ce sont souvent des personnes de petite taille ayant une

surcharge pondérale.

Aucun de ces signes n’est pathognomonique de la trisomie 21 mais c’est I’association

de ces différents signes qui doit faire évoquer le diagnostic.
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1.2.2.2. Deficience intellectuelle

Le retard psychomoteur est constant mais d’intensité variable : il peut aller du retard
mental léger a moyen mais est largement influencé par le vécu, I’environnement

psychoaffectif et éducatif ainsi que les problemes de sante.
1.2.2.3. Malformations viscerales

Elles ne sont retrouvées que dans 50% des cas de trisomie 21, contrairement a la
dysmorphie et au retard mental qui sont constants mais d’intensité variable [19,20].

Les malformations cardiaques sont les plus fréquentes et présentes dans 30 a 50% des
cas: canal atrioventriculaire, communication interventriculaire, communication

interauriculaire, persistance du canal artériel, ...

On retrouve également des malformations digestives dans 10% des cas: sténose

duodénale, atrésie de I’cesophage, ...

Il peut aussi y étre associé¢ des anomalies oculaires (cataracte, strabisme, myopie, ...),
des anomalies hématologiques et immunologiques (risque accru de leucémie et
d’infection, ...) ainsi que des désordres métaboliques pouvant entrainer un diabéte ou

une hypothyroidie.
1.3. Mécanismes de survenue

1.3.1. Trisomie 21 libre et homogene
Ce mécanisme concerne environ 92,5% des personnes porteuses d’une trisomie 21.

Elle est caractérisée par la présence d’un chromosome 21 surnuméraire en entier dans
toutes les cellules de I’organisme donc avec un caryotype présentant 47 chromosomes
(47, XX, + 21 ou 47, XY, + 21).

Les cas de trisomie 21 libre et homogéne sont sporadiques (de novo).

L’origine de cette trisomie est une non-disjonction des chromosomes 21 parentaux soit

lors de la méiose la plupart du temps, soit lors de la mitose.

Cette non-disjonction est d’origine maternelle dans 90% des cas : 70% lors de la méiose

vs 20% lors de la mitose.
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Le caryotype parental n’est pas indiqué sauf cas particulier : le risque de récurrence est
de 1 a 2% au maximum [20,21].

1.3.2. Trisomie 21 par translocation

Ce mécanisme concerne environ 2,5% des personnes porteuses d’une trisomie 21.

Elle est caractérisée par la présence d’un chromosome 21 surnuméraire transloqué sur
un autre chromosome acrocentrique (chromosomes 13, 14, 15, 21 et 22) donc avec un

caryotype présentant 46 chromosomes (ex : 46, XY, t(14;21)).

Les cas de trisomie 21 par translocation sont soit sporadiques (de novo), soit transmis

(translocation équilibrée chez I’un des ascendants).

L’origine de cette trisomie est soit :
- une translocation entre les grands acrocentriques (chromosomes 13, 14 et 15) et
le chromosome 21 dans 60% des cas
- une translocation entre les petits acrocentriques (chromosomes 21 et 22) et le

chromosome 21 dans 40% des cas

Le caryotype parental est hautement souhaiteé :
- en cas de caryotype parental normal, le risque de récurrence est faible
- en cas de translocation, le risque de récidive est variable en fonction des

chromosomes impliqués et du parent porteur

En général, le risque de récurrence est de I’ordre de 5 a 10% mais peut aller jusqu’a

100% en cas de translocation robertsonienne 21-21 [20,21].
1.3.3. Trisomie 21 en mosaique

Ce mécanisme concerne environ 2,5% des personnes porteuses d’une trisomie 21.

Elle est caractérisée par la coexistence dans I’organisme de cellules présentant un
chromosome 21 surnuméraire et de cellules présentant 46 chromosomes (46, XY / 47,
XY, +21 ou 46, XX [ 47, XX, +21).

Les cas de trisomie 21 en mosaique sont sporadiques (de novo).
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L’origine de cette trisomie est une mauvaise répartition des chromosomes 21 lors des
divisions mitotiques ultérieures de la cellule ceuf qui était constituée a 1’origine de 23

paires de chromosomes normaux.

En fonction de la proportion de cellules porteuses de la trisomie 21, le phénotype peut
étre atténué mais pas de corrélation stricte entre phénotype clinique et phénotype
biologique [20,21].

1.3.4. Trisomie 21 partielle

Ce type de trisomie est trés rare.

Elle est caractérisée par la duplication de la région 21g22.3 qui est le segment du
chromosome 21 responsable de la majeure partie du syndrome : c’est ce seul segment
qui est donc présent en 3 exemplaires chez les personnes porteuses d’une trisomie 21

partielle.

Les cas de trisomie 21 partielle sont sporadiques (de novo) et le plus souvent associées a

d’autres anomalies [20,21].
1.4.  Epidémiologie

Le seul facteur de risque connu a ce jour est I’4ge maternel : la fréquence des non-
disjonctions chromosomiques augmente de maniere exponentielle avec 1’age maternel,

avec une augmentation tres rapide a partir de 35 ans [22].

Depuis le début des années 80, on constate, malgré une diffusion du diagnostic prénatal
de plus en plus forte, une augmentation réguliere de la prévalence de la trisomie 21 qui

peut s’expliquer par I’augmentation de I’age moyen de la maternité [23].

2. Le dépistage de la trisomie 21

2.1. Définition

Les tests de depistage permettent d’evaluer les probabilités qu’une femme enceinte
porte un feetus présentant la trisomie 21 : ils sont jugés non invasifs et ne présentent pas
de risque, ni pour le feetus, ni pour la mere, en dehors de ceux liés a I’angoisse et au

stress.
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Les tests diagnostiques permettent de déterminer si un feetus présente ou non une
anomalie : ces tests nécessitent encore actuellement une intervention invasive et

comportent des risques physiques pour la meére et le feetus.

2.2. Histoire

Le dépistage de la trisomie 21 a tout d’abord été fondé sur I’dge maternel : en effet,
PENROSE en 1933 a été le premier & mettre en évidence le role important de I’age

maternel dans la prévalence de la trisomie 21 [24].

De nombreuses autres études ont confirmé cette association en s’appuyant sur les
certificats de naissance de personnes porteuses de la trisomie 21: I’dge maternel

constitue donc un facteur de risque important de survenue de trisomie 21 [25].

Seulement, cette stratégie de dépistage ne permet de détecter que 30% des grossesses
avec un feetus atteint de trisomie 21 ce qui laisse a supposer que dans 70% des cas, les
grossesses avec feetus atteint de trisomie 21 ont lieu chez des femmes plus jeunes qui

présentent donc un risque plus faible de survenue de trisomie 21 [22].

Depuis le début des années 1980, la découverte de la modification des taux sériques de
différents marqueurs dans le sérum des femmes enceintes portant un feetus atteint de
trisomie 21 a permis de mettre en place un dépistage non plus fondé uniquement sur

I’a4ge maternel mais également sur le dosage des marqueurs sériques maternels.

En 1984, MERKATZ et al. decouvrent que le taux sérique d’alphafeetoprotéine (AFP)
était moins élevé [26]. En 1987, BOGART et al. découvrent que le taux sérique
d’hormone chorionique gonadotrope (hCG) était plus élevé [27]. En 1988, CANICK et
al. découvrent que le taux serique d’cestriol non conjugué (UE3) était moins éelevé [28].
En 1990, MACRI et al. découvrent que le dosage de la fraction libre de la chaine B de
I’hormone chorionique gonadotrope (B-hCG) est plus fiable que le dosage de la forme
totale [29]. En 1992, WALD et al. découvrent que le taux sérique de la Pregnancy-
Associated Plasma Protein-A (PAPP-A) était moins élevé [30].

Dés la fin des années 1980, I’avenement de I’échographie dans la pratique courante du
suivi de la grossesse a permis de mettre en évidence une augmentation de la clarté
nucale chez les feetus porteurs d’anomalies chromosomiques (trisomie 21 et autres

anomalies) [31].
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2.3. Aspects législatifs

L’arrété du 27 mai 1997 fixe les conditions particulieres d’évaluation et d’utilisation des
réactifs de dosage des marqueurs sériques prédictifs de la trisomie : leur dosage,
combiné a I’age maternel et a la mesure de la clarté nucale, permet la réalisation d’un
dépistage séquentiel [32]. Cela concerne le dosage d’au moins la gonadotrophine
chorionique humaine (hCG) ou de sa sous-unité libre B ; et de I’alphafeetoprotéine

(AFP) ou de I’cestriol non conjugué (UE3).

Cet arrété fixe également que P’interprétation du risque calculé pour la patiente
s’effectue par rapport a un seuil de risque fixé a 1/250 au moment du dosage : ce seuil

de risque inclut I’age maternel et le dosage des marqueurs sériques du 1* trimestre [32].

L’arrété du 23 Juin 2009 fixe les regles de bonnes pratiques en matiére de dépistage et
de diagnostic prénatals avec utilisation des marqueurs sériques maternels de la trisomie
21 : il introduit de nouveaux marqueurs, prélevés eux au premier trimestre, et permet la

réalisation d’un dépistage combiné [33].
2.4. Modalités de dépistage
Il existe, a I’heure actuelle, 3 modalités de dépistage de la trisomie 21.

2.4.1. Dépistage combiné du 1* trimestre

Le dépistage combiné du premier trimestre doit étre proposé en premiére intention : il
doit étre réalisé entre 11 semaines d’aménorrhée et 13 semaines d’aménorrhée et 6

jours.

Il associe I’age maternel a la mesure échographique de la clarté nucale feetale et au

dosage des marqueurs sériques maternels du premier trimestre.

La clarté nucale feetale correspond a 1’espace anéchogéne situé entre la peau de la nuque
et I’aponévrose : elle est mesurée lors de I’échographie du 1* trimestre lorsque la

longueur cranio-caudale de I’embryon est comprise entre 45 et 84 mm,

Les marqueurs sériques dosés au 1% trimestre sont la PAPP-A et la fraction libre de la -
hCG [33-35].
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2.4.2. Dépistage séquentiel intégré du 2°™ trimestre

Si le dépistage n’a pas pu étre réalisé au 1* trimestre, il faut proposer le dépistage
séquentiel intégré du second trimestre: il doit étre realiseé entre 14 semaines

d’aménorrhée et 17 semaines d’amenorrhée et 6 jours.

Il associe I’age maternel a la mesure échographique de la clarté nucale feetale (si celle-Ci
a été réalisée au 1% trimestre) et au dosage des marqueurs sériques maternels du second

trimestre.

Les marqueurs sériques dosés au 2™ trimestre sont I’AFP, I’hCG et I’UE3 [33-35].
2.4.3. Dépistage par les seuls marqueurs sériques du 2°™ trimestre

Si la mesure de la clarté nucale n’a pas pu étre réalisée au premier trimestre, il est
encore possible de proposer un dépistage par les seuls marqueurs sériques maternels du

second trimestre jusqu’a 17 semaines d’aménorrhée et 6 jours [33-35].
2.5. Interprétation des résultats

Le résultat du dépistage est exprimé sous la forme d’un risque [34-36].

Ce risque individuel de trisomie 21 feetale est un calcul qui integre a la fois le risque de
trisomie 21 lié a I’age maternel et le risque lié a la valeur de chacun des marqueurs

sériques de la femme enceinte.
Le seuil de risque a été fixé en France a 1/1 000.

Si le risque est inférieur a 1/1 000, la patiente est classée dans un groupe a bas risque de
trisomie 21 et aucune investigation supplémentaire n’est nécessaire, hors signe d’appel

échographique.

Si le risque est supeérieur ou égal a 1/50, la patiente est classée dans un groupe a haut
risque de trisomie 21 et un examen a visée diagnostique, invasif (amniocentese ou
choriocentése), est proposé a la femme enceinte pour I’analyse du caryotype feetal :
seule cette analyse permet en effet de confirmer ou d’infirmer le diagnostic de trisomie
21.
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Si le risque se situe entre 1/51 et 1/1 000, la patiente est classée dans un groupe a risque
intermédiaire, la HAS recommande de proposer le test ADN libre circulant de la
trisomie 21 : la place du caryotype feetal reste inchangée, seul cet examen permet de

poser un diagnostic.
2.6. Tests ADN libre circulant de la trisomie 21

Il est actuellement possible, a partir d’une prise de sang chez la future meére, de

déterminer si le foetus peut étre porteur d’une trisomie 21.

Ce nouveau test par analyse de I’ADN feetal dans le sang maternel reste un test de
dépistage, c’est-a-dire que tout test positif devra étre suivi d’un prélevement
(amniocentese ou biopsie de trophoblaste) afin de vérifier ce résultat. Inversement ce
test peut étre faussement rassurant dans environ 0,5% des cas de trisomies 21.

Dans environ 1 a 5% des cas, le résultat du test ne pourra pas étre rendu pour des

raisons techniques et un prélévement devra étre proposeé.

Ce test est disponible en France et a I’étranger mais il n’est actuellement pas remboursé

par la Sécurité Sociale [36].

Aujourd’hui, la HAS recommande de proposer les tests ADN libre circulant de la T21
aprés un dépistage combiné du 1* trimestre (ou a défaut aprés un dépistage par
Zéme

marqueurs sériques seuls au trimestre), aux femmes dont le niveau de risque estimé

est compris entre 1 sur 1 000 et 1 sur 51.

Pour les femmes dont le risque est supérieur ou égal a 1 sur 50, la HAS maintient sa
recommandation de leur proposer d’emblée la realisation d’un caryotype feetal, mais en
intégrant la possibilité pour celles qui le souhaiteraient de réaliser dans un premier

temps un test ADN libre circulant.

Cette intégration d’un test ADN dans le dépistage de la trisomie 21 feetale permettra
d’affiner I’évaluation du risque et ainsi de mieux cibler les femmes a qui un caryotype
feetal sera proposé. Comparativement a 2009, la nouvelle stratégie de depistage
améliorera le taux de détection de la trisomie 21 tout en diminuant le nombre d’examens

invasifs inutiles.
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Sur la base du scénario retenu dans le cadre de la modélisation de la HAS, le taux de
détection augmenterait d’environ 15% tandis que le nombre de caryotypes feetaux serait

divisé par quatre [34].
3. La place de la sage-femme dans le dépistage

3.1. Information des patientes

3.1.1. Obligation d’information

L’article L.1111-2 du code de la Santé Publique souligne que « Toute personne a le
droit d’étre informée sur son état de santé. Cette information porte sur les différentes
investigations, traitements ou actions de prévention qui sont proposés, leur utilité, leur
urgence éventuelle, leurs conséquences, les risques fréquents ou graves normalement
prévisibles gu’ils comportent ainsi que sur les autres solutions possibles et sur les

conséquences prévisibles en cas de refus » [37].

Concernant le dépistage de la trisomie 21, P’arrété du 23 Juin 2009 mentionne

I’obligation d’information [6].

L’article R. 2131-2 du code de la santé publique stipule que « toute femme enceinte est
informée par le médecin ou la sage-femme de la possibilité d’effectuer, a sa demande,
un ou plusieurs des examens de biologie médicale ou d’imagerie permettant d’évaluer le
risque que I’embryon ou le feetus présente une affection susceptible de modifier le

déroulement ou le suivi de la grossesse » [38,39].
3.1.2. Quelles informations donner ?

Le praticien a I’obligation d’informer ses patientes sur I’existence de ces dépistages lors
d’une consultation médicale individuelle. Cette consultation doit ainsi permettre
d’évaluer le risque pour I’enfant a naitre, d’informer les femmes enceintes sur la

trisomie 21, les buts, risques et limites du dépistage.

Trois points clés doivent étre abordés :
- lanotion de calcul de risque (par opposition au diagnostic de certitude)
- la nécessité d’une amniocentése pour poser le diagnostic (si risque augmenté)

- lerisque iatrogene inhérent a I’amniocentese (si celle-ci s’avérait nécessaire)
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3.1.3. Qui informer ?

Depuis I’arrété du 23 Janvier 1997, le dépistage doit étre proposeé systématiquement a

toute femme enceinte.
3.1.4. Quand informer ?

Lors de la consultation medicale prévue a I’article R. 2131-2 du code de la santé
publique, toute prescription d’une analyse portant sur les marqueurs sériques maternels
mentionnés au 6° de I’article R. 2131-1 du méme code est précédee d’une information

délivrée a la femme enceinte en application du 2° de I’article R. 2131-2 précite.
3.1.5. Comment informer ?

L’article R4127-35 du code de la santé publique stipule que « Le médecin doit a la
personne qu’il examine, qu’il soigne ou qu’il conseille une information loyale, claire et
appropriée sur son état, les investigations et les soins qu’il lui propose. Tout au long de
la maladie, il tient compte de la personnalité du patient dans ses explications et veille a

leur compréhension » [40].
3.2. Consentement éclairé

Apreés avoir demandé la réalisation de cette analyse, la femme enceinte exprime son
consentement par écrit. Un formulaire type atteste de I’information délivrée a la femme

enceinte et de son consentement.
4. Pertinence de I’étude

Plusieurs études mettent en évidence un manque d’information global des femmes
enceintes, en particulier sur le caractere non obligatoire du dépistage et une confusion
fréquente entre dépistage et diagnostic anténatal (surtout avec I’arrivée des tests ADN
libre circulant de la trisomie 21) [8-10].

Cela nous amene a nous poser la question de la compréhension de I’information
transmise par les professionnels de santé en matiere de dépistage prénatal de la trisomie
21.
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Il nous a donc semblé pertinent de mener cette étude dans le but d’évaluer la qualité de
I’information transmise par les professionnels de santé concernant le dépistage prénatal
de la trisomie 21, d’autant plus avec I’arrivée récente des tests ADN libre circulant de la

trisomie 21 (ADNIcT21).

Cependant, une information simple, claire et complete est-elle apportée aux femmes
enceintes dans le cadre du dépistage prénatal de la trisomie 21 lors des consultations

prénatales ?
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Population et méthode
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1. Type d’étude
C’est une étude observationnelle a visée descriptive de type transversale.
2. Duré¢e et lieu de I’étude

Cette étude a été menée sur une période de 2 semaines soit du 27 Mars au 10 Awvril
2018. Elle a été menée dans le service de consultations obstétricales d’un centre

hospitalier universitaire de type Il de la région Auvergne-Rhone-Alpes.

3. Objectifs de I’étude

3.1. Objectif et critere de jugement principal

Objectif principal : évaluer les connaissances des femmes enceintes sur le dépistage

prénatal de la trisomie 21.

Critére de jugement principal : score de connaissance des femmes enceintes apres la

premiére échographie.
3.2. Objectif et critere de jugement secondaire

Objectif secondaire : évaluer le ressenti des femmes sur I’information transmise par les

professionnels de sante.

Critére de jugement secondaire : niveau de satisfaction de I’information transmise par

les professionnels de santé lors de la premiére échographie.
4. Population d’étude

4.1. Population cible

La population cible de I’étude était définie par I’ensemble des femmes enceintes qui
consultent au service de consultations de gynécologie et d’obstétrique du centre

hospitalier universitaire.
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4.2. Population source

La population source de I’étude était définie par I’ensemble des femmes enceintes
suivies dans une maternité de type Ill de la région Auvergne-Rhdéne-Alpes ayant une
consultation pendant la période de I’étude.

S. Criteres de sélection des sujets

5.1. Critéres d’inclusion

Femmes agée de plus de 18 ans, parlant et comprenant le francais, présentant une

grossesse singleton et ayant déja réalisé son échographie du 1° trimestre.
5.2. Critéres d’exclusion

Femmes ayant un risque intermédiaire ou élevé de trisomie 21 au dépistage combiné du

premier trimestre (seuil supérieur a 1/250).

Femmes présentant des signes d’appel échographiques lors de la deuxieme échographie

nécessitant une orientation vers le service de diagnostic anténatal.

6. Le recueil des données

6.1. Les variables recueillies

Les variables recueillies étaient en lien avec la compréhension du caractére non
obligatoire du dépistage (soumis au consentement de la patiente), de la différence entre
test de dépistage et diagnostic, des données necessaires au calcul du risque, du seuil de
risque, de la conduite a tenir en fonction du résultat, des tests ADN libre circulant ainsi

que du ressenti de I’information transmise par les professionnels de santé.
6.2. Outil de recueil des données

Cette étude a été menée au travers d’un questionnaire distribué aux patientes dans les
salles d’attente du service de consultations de gynécologie et obstétrique d’un centre

hospitalier universitaire de type 11l pendant la durée de I’étude.
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Ce questionnaire comportait trente cinq questions réparties en quatre parties.

- Partie 1 (14 questions) : caractéristiques des informations transmises par les
professionnels de santé ainsi que le ressenti des femmes enceintes sur la qualité
de ces informations.

- Partie 2 (10 questions) : évaluation du niveau de connaissance des femmes
enceintes au sujet du dépistage de la trisomie 21 au cours de la grossesse ainsi
que de son diagnostic prénatal.

- Partie 3 (4 questions) : évaluation du niveau de connaissance des femmes
enceintes sur les tests ADN libre circulant de la trisomie 21.

- Partie 4 (7 questions) : évaluation des caractéristiques des femmes enceintes
interrogées (age, nationalité, niveau d’étude, gestité, age gestationnel au moment

de la réponse au questionnaire, ...).

C’est un questionnaire anonyme qui nécessitait 5 a 10 minutes pour y répondre.
6.3. Le circuit des données

Les questionnaires ont été récupérés soit directement aupres des femmes enceintes a qui
ils avaient été distribués, soit sur les tables présentes au niveau des salles d’attente, soit

aupres des secrétaires.

7. L’informatisation des données

Les données ont été saisies et codées dans le logiciel Excel afin de pouvoir établir une

base de données en vue des analyses statistiques.

8. L’analyse des données

8.1. Les groupes comparés

Les connaissances des femmes enceintes interrogées ont été comparées selon leur classe
d’age, leur nationalité, leur niveau d’étude, leur gestité, le professionnel ayant donné
I’information sur le dépistage et I’a4ge gestationnel au moment ou elles ont rempli le

questionnaire.
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8.2. Les tests statistiques utilisés

Une différence a été considérée comme statistiquement significative quand le degré de
signification (p) était inférieur a 0,05 (risque a = 5%). La population était décrite par
des effectifs et pourcentages associés pour les variables catégorielles, et par la moyenne
(x écart-type) ou la médiane [intervalle interquartile] pour les variables quantitatives, au
regard de leur distribution statistique (normalité étudiée par le test de Shapiro-Wilk).
Les comparaisons entre groupes concernant des parametres qualitatifs ont éte effectuées
par le test du Chi2 ou par le test exact de Fisher le cas échéant.

8.3. Le logiciel d’analyse utilisé

Les analyses statistiques ont été réalisées avec le logiciel Stata (version 13 ; StataCorp,
College Station, Texas, USA), en considérant un risque d’erreur de premiére espéce
bilatéral de 5%.

9. Budget

Le budget incluait I’impression des questionnaires en 200 exemplaires ainsi que la

reprographie finale du mémoire.
10. Aspects éthique et réglementaire

Cette étude n’entrainait aucun risque éthique.

Elle reposait sur des auto-questionnaires rendus anonymes par la méthode de

distribution.

Le consentement était implicite selon le souhait de la femme enceinte de participer ou

non a I’étude.

D’autre part, I’étude ne modifiait pas la prise en charge proposée aux patientes dans le

cadre du dépistage de la trisomie 21.

En revanche, un accord de la directrice de mémoire ainsi que du médecin et de la sage-

femme responsable du pdle a été nécessaire.
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11. Calendrier

Septembre — Décembre 2016 : choix du theme de recherche, du directeur de mémoire

et rédaction du protocole de recherche provisoire.

Janvier — Mars 2017 : rédaction du protocole de recherche définitif et du questionnaire

et début de rédaction de la revue de la littérature.

Avril — Juillet 2017 : rédaction de la revue de la littérature.

Mars — Avril 2018 : distribution des questionnaires et recueil des données.

Avril — Mai 2018 : analyse des données statistiques.

Mai — Juin 2018 : analyse des résultats et rédaction de la partie discussion.

Juillet 2018 : rendu du mémoire sous forme manuscrite en 4 exemplaires.
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Résultats
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Un total de 222 questionnaires a été distribué lors des consultations obstétricales :
- 17 questionnaires ont été exclus car les patientes étaient dans un groupe a risque
de trisomie 21
- 2 questionnaires ont été exclus car les patientes les ayant rempli n’avaient pas
encore passé leur échographie du 1% trimestre
- 3 questionnaires n’ont pas été récupérés apres la distribution

Au final, 200 questionnaires étaient effectivement exploitables.

1. Renseignements généraux

1.1. Age

La moyenne d’age de la population étudiée était de 29,4 + 5,2 ans avec des valeurs

extrémes allant de 18 a 42 ans.
La population était répartie selon les classes d’age suivantes (cf. figure 1).

Figure 1 : répartition des patientes selon leur age

Répartition des patientes selon leur age

= 18-25ans
= 26-30 ans

= 30 ans et plus

1.2. Nationalité

94,5% (n=189) des patientes interrogées étaient de nationalité francaise.

Les 5,5% (n=11) restant représentaient diverses nationalités.
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1.3. Niveau d’étude

Les patientes ne possédant aucun diplédme ou ayant un niveau collége représentaient 8%
(n=16) de I’échantillon, celles ayant un niveau lycée en représentaient 44% (n=88)
tandis que celles possédant un dipléme de I’enseignement supeérieur représentaient la

majorité de I’échantillon soit 48% (n=96).

Figure 2 : répartition des patientes selon leur niveau d ‘étude

Répartition des patientes selon leur niveau d'étude

Brevet des colléges h 4,5%

sepicAr NN 20.0%
Baccalaureat _ 24,0%
Enseignement supérieur [ 45.0%

Autre F 3,5%

1.4. Gestité et age gestationnel

La majorité des patientes interrogées se trouvaient au troisieme trimestre de la grossesse
lors de la distribution des questionnaires (61,5% soit n=123). Elles étaient, pour 83%

(n=176) des patientes interrogées, primigestes ou deuxiemes geste (cf. tableau I)

Gestité
Primigeste 46,5% (n=93)
Deuxiéme geste 36,5% (n=73)
Troisieme geste 10,5% (n=21)
Quatrieme geste et plus 6,5% (n=13)

Age gestationnel
Premier trimestre 4,0% (n=8)
Deuxiéme trimestre 34,5% (n=69)
Troisieme trimestre 61,5% (n=123)

Tableau I : répartition selon la gestité et | ‘age gestationnel
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A noter que parmi les patientes interrogées ayant déja eu une ou plusieurs grossesses
(n=107), 22 d’entre elles avait déja eu une ou plusieurs grossesses avant 20009.

1.5. Professionnel ayant donné I’information

Les professionnels ayant donné I’information sont, dans la moitié des cas, les

gynécologues (n=101) lors de la premiere échographie.

Les autres professionnels ayant donné I’information sont représentés par les sages-
femmes libérales et les sages-femmes hospitalieres (n=87) qui donnent I’information en

amont de la premiére échographie.
A noter que quelques médecins traitants (n=6) délivrent I’information sur ce dépistage.

Figure 3 : répartition selon le professionnel ayant donné I’information

Répartition selon le professionnel ayant donné
I'information
50,5%
30,0%
13,5%

3,0% 3,0%
Sage-femmes  Sage-femmes Gynécologue Médecin Autre
hospitaliere libérale traitant

2. Informations sur le dépistage

2.1. Connaissance de la trisomie 21 et de son dépistage

La majorité des patientes interrogées avaient connaissance de ce qu’était la trisomie 21
et son dépistage avant cette grossesse. La trisomie 21 n’a été expliquée par les

professionnels de santé que pour environ la moitié des patientes.
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Oui Non
% (n) % (n)
Connaissance de la trisomie 21 97,0 (194) 3,0 (6)
Explication de la trisomie 21 55,0 (110) 45,0 (90)
Connaissance du dépistage 89,0 (178) 11,0 (22)

Tableau 11 : connaissance de la trisomie 21 et de son dépistage

Pour les patientes ayant déja connaissance du dépistage avant cette grossesse, les

sources d’information étaient diverses (cf. figure 4).

Figure 4 : information sur le dépistage

Information sur le dépistage

Autre
11%

Médias
6%
Professionnel
lors d'une
précédente
grossesse
45%

Personne de
I'entourage
38%

2.2. Proposition et réalisation du dépistage

Le dépistage de la trisomie a été proposé dans la majorité des cas, cependant il reste
encore des patientes pour lesquelles le dépistage n’a pas été proposé. Il a été réalisé par

pres de 90% des patientes interrogées.

Oui Non
% (n) % (n)
Proposition de dépistage 94,0 (188) 6,0 (12)
Réalisation du dépistage 89,5 (179) 10,5 (21)

Tableau Il : proposition et réalisation du dépistage

Pour les patientes ayant réalisé le dépistage, celui-ci a en majorité été effectué au

premier trimestre de la grossesse (cf. figure 5).
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Figure 5 : moment de la réalisation du dépistage

Moment de la réalisation

Pour les 10,5% de patientes (n=21) n’ayant pas réalisé le dépistage, les motifs étaient
les suivants : le refus de la patiente, la non-proposition par le professionnel de santé ou
la découverte trop tardive de la grossesse (cf. figure 6).

Figure 6 : motif de non réalisation du dépistage

Motifs de non réalisation du dépistage

= Non proposé par le
professionnel

m Refus de la patiente

= Grossesse découverte
tardivement

2.3. Mode d’information et ressenti de ’information

Le mode d’information sur le dépistage de la trisomie 21 était en majorité un apport oral
et écrit de la part du professionnel de santé (n=108). Un apport uniquement oral de

I’information représente également un mode d’information trés important.

Page | 31



Figure 7 : mode d’information sur le dépistage

Mode d'information

0,

Oral uniquement  Ecrit uniquement Oral + écrit Aucun

L’information a été jugée suffisante dans 85% des cas et les réponses ont été apportées
aux interrogations dans 86% des cas. La signature d’un consentement a été demandée

dans 70,9% des cas selon les souvenirs des patientes.

Oui Non
% (n) % (n)
Information jugée suffisante 85,0 (170) 15,0 (30)
Réponse aux interrogations 86,0 (172) 14,0 (28)
Connaissances apportées 33,0 (66) 67,0 (134)
Signature d’un consentement 70,9 (127) 29,1 (52)

Tableau IV : ressenti de | ‘information

La satisfaction varie selon le mode d’information (cf. figue 8) :
- Une information orale uniquement est satisfaisante dans 75,3% (n=55) des cas
- Une information écrite uniquement est satisfaisante dans 85,7% (n=12) des cas
- Une information orale et écrite est satisfaisante dans 95,4% (n=103) des cas
- L’absence d’information est insatisfaisante dans 100% (n=5) des cas
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Figure 8 : satisfaction selon le mode d’information

Satisfaction selon le mode d'information

75,3%
Oral = 24,7%
_ 85,7%
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14,3% = Satisfaite
| |nsatisfaite
Oral + écrit o4 E
4,6%

0,0%

Auean — 100,0%

3. Connaissances sur le dépistage

Les connaissances des femmes enceintes sur le dépistage prénatal de la trisomie 21 ont

été évaluées au travers de 10 questions auxquelles il fallait répondre « oui » ou « non ».

Un score a ensuite été calculé en fonction des réponses apportées aux différentes
questions : une réponse juste apportait un point tandis qu’une réponse fausse n’apportait

pas de point.

Le tableau suivant (tableau V) présente les pourcentages de réponses apportées a

chacune des questions posées.

Il est important de constater que 74% (n=148) des patientes pensent que le dépistage
peut étre réalisé a n’importe quel moment de la grossesse et 86,5% (n=173) pensent que

le dépistage repose uniquement sur une prise de sang.

De plus, 82% (n=164) des patientes pensent que si elles ne se trouvent pas dans un
groupe a risque de trisomie 21, il est certain que leur enfant a naitre ne sera pas atteint
de la trisomie 21.
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Oui Non
% (n) % (n)
Le dépistage est obligatoire 12,0 (24) 88,0 (176)
Il dépiste uniquement le risque
73,5 (147) 26,5 (53)
de trisomie 21
Il peut étre réalisé a n’importe
26,0 (52) 74,0 (148)
quel moment de la grossesse
Il repose sur une prise de sang
13,5 (27) 86,5 (173)
uniquement
L’échographie donne des
79,0 (158) 21,0 (42)
informations
L’4ge maternel constitue un
87,5 (175) 12,5 (25)
facteur de risque
Si le test est négatif, I’enfant ne
18,0 (36) 82,0 (164)
sera pas atteint
Si le test est positif,
40,5 (81) 59,5 (119)
I’amniocentese est obligatoire
L’amniocentése permet un
73,0 (146) 27,0 (54)
diagnostic certain
Si ’amniocentése est positive,
94,0 (188) 6,0 (12)

une IMG sera proposée

Tableau V : connaissances sur le dépistage prénatal de la trisomie 21

Un score supérieur a 5 démontrait un niveau de connaissance suffisant sur le dépistage

de la trisomie 21 alors qu’un score inférieur ou égal a 5 démontrait un niveau de

connaissances insuffisant sur ce dépistage.

La moyenne du score de connaissance de la population étudiée était de 8,0 = 1,6 avec

des valeurs extrémes allant de 2 a 10.

Dans cette population, 91,5% des femmes interrogées (n=183) avaient un score de

connaissances supeérieur a 5.
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Figure 9 : score de connaissances

Score de connaissances

Score <5

Score >5

Ce score de connaissances a ensuite été comparé en fonction de la classe d’age, de la
nationalité, du niveau d’étude, de la gestité, du professionnel ayant donné I’information

et de I’age gestationnel au moment du questionnaire.

3.1. En fonction de I’age

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Classe d’age p-value
% (n) % (n)
18-25 ans 22,4 (41) 64,7 (11)
26-30 ans 24,0 (44) 0,0 (0) <0,0001
30 ans et plus 53,6 (98) 35,3 (6)

Tableau VI : niveau de connaissances selon | ‘age

Le niveau de connaissance varie de fagon statistiquement significative suivant I’age
maternel. Les femmes enceintes étant agées de 30 ans et plus possedent un niveau de

connaissances statistiquement plus élevé que les femmes agées de moins de 30 ans.

Parmi les femmes enceintes ayant un niveau de connaissances suffisant, 53,6% d’entre
elles font partie de la classe d’age des 30 ans et plus tandis que les autres classes d’age
représentent chacune environ 24% des femmes enceintes ayant un niveau de

connaissances suffisant.
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3.2. En fonction de la nationalité

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Nationalité p-value
% (n) % (n)
Francaise 95,6 (175 82,3 (14
¢ (175) (14) 0,055
Autre 4,4 (8) 17,7 (3)

Tableau VII : niveau de connaissance selon la nationalité

Il n’existe pas de différence statistiguement significative entre le niveau de
connaissances et la nationalité. Cependant, il existe une forte tendance pour dire que les
femmes enceintes de nationalité francaise ont un niveau de connaissances plus élevé que

les femmes enceintes d’une autre nationalité.

Le niveau de connaissances est légérement plus faible chez les patientes d’une autre

nationalité (environ 73% vs 93%) que chez les patientes de nationalité francaise.

3.3. En fonction du niveau d’étude

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Niveau d’étude p-value
% (n) % (n)
Collége 7,7 (14) 11,8 (2)
Lycée 41,5 (76) 70,6 (12) 0,021
Supérieur 50,8 (93) 17,6 (3)

Tableau VIII : niveau de connaissance selon la nationalité

Le niveau de connaissance varie de facon statistiquement significative suivant le niveau
d’étude. Les femmes enceintes ayant un niveau d’étude plus élevé supérieur possédent
un niveau de connaissances statistiquement plus important que les femmes ayant un

niveau d’étude plus faible.

Le niveau de connaissances est légérement plus élevé chez les patientes ayant un niveau
d’étude supérieur (environ 97% vs 87%) que chez les patientes ayant un niveau d’étude

collége ou lycée.
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3.4. En fonction de la gestité

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Gestité p-value
% (n) % (n)
Primigestes 45,9 (84 52,9 (9
g (84) ) 0,619
Multigestes 54,1 (99) 47,1 (8)

Tableau IX : niveau de connaissance selon la gestité

Il n’existe pas de différence statistiquement significative du niveau de connaissances
selon la gestité. Les femmes enceintes ont, quel que soit leur gestité, un niveau de

connaissances suffisant dans la majorité des cas.

Le niveau de connaissances est plus ou moins équivalent chez les patientes attendant

leur premier enfant que celles ayant déja eu un ou plusieurs enfants.

3.5. En fonction du professionnel

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant

Professionnel p-value
% (n) % (n)
Sage-femme hospitaliere 27,9 (51) 52,9 (9)
Sage-femme libérale 13,7 (25) 11,8 (2)

Gynécologue 52,4 (96) 29,4 (5) 0,155

Médecin traitant 2,7 (5) 59 (1)
Autre 3,3 (6) 0,0 (0)

Tableau X : niveau de connaissance selon le professionnel

Il n’existe pas de difference statistiquement significative du niveau de connaissances
selon professionnel ayant dispenseé I’information. Les femmes enceintes ont, quel que
soit le professionnel ayant dispensé I’information, un niveau de connaissances suffisant
dans la majorité des cas.
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Le niveau de connaissances est plus ou moins équivalent chez les patientes ayant recu
I’information par le gynécologue au moment de la premiere échographie que celles
ayant recu I’information par un autre professionnel de santé (sage-femme libérale ou

hospitaliére ou médecin traitant).

3.6. En fonction de I’age gestationnel

Niveau de connaissances

. Suffisant Insuffisant
Age gestationnel p-value
% (n) % (n)
1°" trimestre 4,4 (8) 0,0 (0)
2°™ trimestre 36,6 (67) 11,8 (2) 0,060
3*™ trimestre 59,0 (108) 88,2 (15)

Tableau XI : niveau de connaissance selon | 'age gestationnel

Il existe une forte tendance pour dire que les femmes enceintes ont, quel que soit le
moment de la grossesse ou elles ont répondu au questionnaire, un niveau de

connaissances suffisant.

Le niveau de connaissances est suffisant chez toutes les patientes ayant répondu au
questionnaire au premier trimestre de la grossesse alors qu’il est suffisant pour environ
92% de celles ayant répondu au questionnaire au deuxiéme ou au troisieme trimestre de

la grossesse.

3.7. En cas de grossesse avant 2009

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Grossesse avant 2009 p-value
% (n) % (n)
Aucune 79,8 (79) 75,0 (6)
0,667
Une ou plusieurs 20,2 (20) 25,0 (2)

Tableau XII : niveau de connaissance selon | ‘existence d une grossesse avant 2009
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Il n’existe pas de différence statistiquement significative du niveau de connaissances
selon I’existence ou non d’une grossesse avant 2009. Les femmes enceintes ont,
qu’elles aient eu ou non une grossesse avant 2009, un niveau de connaissances suffisant

dans la majorité des cas.

Cependant, parmi les femmes enceintes ayant un niveau de connaissances suffisant, prés
de 80% d’entre elles n’ont pas eu de grossesse avant 2009 tandis que celles ayant eu une
ou plusieurs grossesse avant 2009 représentent environ 20% des femmes enceintes

ayant un niveau de connaissances suffisant.
4. Connaissances sur les tests ADN libre circulant

Les connaissances des femmes enceintes sur les tests ADN libre circulant de la trisomie
21 ont été évaluées au travers de 4 questions auxquelles il fallait répondre « oui » ou

«non ».

Un score a ensuite été calculé en fonction des réponses apportées aux différentes
questions : une réponse juste apportait un point tandis qu’une réponse fausse n’apportait

pas de point.

Le tableau suivant (tableau XIII) présente les pourcentages de réponses apportées a

chacune des questions posées.

Il est important de constater que seulement 40,4% (n=74) des patientes interrogées

pensent que le dépistage repose uniquement sur une prise de sang.

Il est également important de constater que 25,1% (n=46) des patientes pensent que les
tests ADN libre circulant permettent un diagnostic certain de la trisomie 21 alors que

12,6% (n=23) pensent qu’il permet de remplacer I’amniocentese.

Enfin, 90,7% (n=166) des patientes interrogées pensent que ce test est remboursé par la

sécurité sociale.

Il est important de noter que 8,5% (n=17) des patientes interrogées n’ont pas répondu

aux questions portant sur les tests ADN libre circulant.
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Oui Non
% (n) % (n)
Il repose sur une prise de sang
40,4 (74) 59,6 (109)
uniquement
Il permet un diagnostic certain
25,1 (46) 74,9 (137)
de la trisomie 21
Il remplace I’amniocentése 12,6 (23) 87,4 (160)
Il est remboursé par la
90,7 (166) 9,3 (17)
sécurité sociale

Tableau XIII : connaissances sur les tests ADN libre circulant

Un score supérieur a 2 démontrait un niveau de connaissance suffisant sur le dépistage
de la trisomie 21 alors qu’un score inférieur ou égal a 2 démontrait un niveau de

connaissance insuffisant sur ce dépistage.

La moyenne du score de connaissance de la population étudiée était de 2,1 + 0,8 avec

des valeurs extrémes allant de 0 & 4.

Il est important de constater que 72,7% (n=133) des patientes interrogées avaient un

score de connaissances inférieur a 2.

Figure 10 : score de connaissances

Score de connaissances

Score S 2 _

Score > 2
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Ce score de connaissances a ensuite été comparé en fonction de 1’age, de la nationalité,
du niveau d’étude, de la gestité, du professionnel ayant donné I’information et de I’age

gestationnel au moment du questionnaire.

4.1. En fonction de I’age

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Classe d’age p-value
% (n) % (n)
18-25 ans 12,0 (6) 27,8 (37)
26-30 ans 28,0 (14) 22,6 (30) 0,075
30 ans et plus 60,0 (30) 49,6 (66)

Tableau XIV : niveau de connaissances selon | ‘age

Il existe une forte tendance pour dire qu’il y a une différence de niveau de connaissance

selon la classe d’age.

Parmi les femmes enceintes ayant un niveau de connaissances suffisant, 60% (n=30)
d’entre elles font partie de la classe d’age des 30 ans et plus tandis que seulement 12%
(n=6) font partie de la classe d’age des 18-25 ans et 28% (n=14) d’entre elles font partie

de la classe d’age des 26-30 ans.

Les femmes enceintes ont, quel que soit leur age, un niveau de connaissances insuffisant

dans la majorité des cas.

4.2. En fonction de la nationalité

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Nationalité p-value
% (n) % (n)
Francaise 96,0 (48 95,5 (127
¢ (48) (127) 1,000
Autre 4,0 (2 4,5 (6)

Tableau XV : niveau de connaissance selon la nationalité

Il n’existe pas de différence statistiquement significative entre le niveau de
connaissances et la nationalité. Les femmes enceintes ont, quel que soit leur nationalité,

un niveau de connaissances insuffisant dans la majorité des cas.
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Le niveau de connaissances est plus ou moins équivalent chez les patientes de

nationalité frangaise que celles d’une autre nationalité.

4.3. En fonction du niveau d’étude

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Niveau d’étude p-value
% (n) % (n)
Collége 6,0 (3) 7,5 (10)
Lycée 42,0 (21) 42,9 (57) 0,967
Supérieur 52,0 (26) 49,6 (66)

Tableau XVI : niveau de connaissance selon la nationalité

Il n’existe pas de différence statistiguement significative entre le niveau de
connaissances et le niveau d’études. Les femmes enceintes ont, quel que soit leur niveau

d’étude, un niveau de connaissances insuffisant dans la majorité des cas.

Le niveau de connaissances est plus ou moins équivalent chez les patientes ayant un

niveau d’étude plus élevé que celles ayant un niveau d’étude plus faible.

Parmi les femmes enceintes ayant un niveau de connaissances suffisant, celles ayant un
niveau d’étude supérieur représentent 52% d’entre elles tandis que celles ayant un

niveau d’étude collége n’en représentent que 6%.

4.4. En fonction de la gestité

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Gestité p-value
% (n) % (n)
Primigestes 38,0 (19 50,4 (67
g (19) (67) 04183
Multigestes 62,0 (31) 49,6 (66)

Tableau XVII : niveau de connaissance selon la gestité

Il n’existe pas de différence statistiguement significative entre le niveau de
connaissances et la gestité. Les femmes enceintes ont, quel que soit leur gestité, un

niveau de connaissances insuffisant dans la majorité des cas.
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Le niveau de connaissances est légérement plus élevé chez les patientes ayant déja eu un

ou plusieurs enfants (environ 32% vs 22%) que celles attendant leur premier enfant.

4.5. En fonction du professionnel

Niveau de connaissances

Suffisant Insuffisant
Professionnel p-value
% (n) % (n)
Sage-femme hospitaliére 36,0 (18) 27,1 (36)
Sage-femme libérale 14,0 (7) 13,5 (18)
Gynécologue 44,0 (22) 54,1 (72) 0,328
Médecin traitant 6,0 (3) 1,5(2)
Autre 0,0 (0) 3,8 (5)

Tableau XVIII : niveau de connaissance selon le professionnel

Il n’existe pas de différence statistiquement significative entre le niveau de
connaissances et le professionnel ayant dispensé I’information. Les femmes enceintes
ont, quel que soit le professionnel ayant dispensé I’information, un niveau de

connaissances insuffisant dans la majorité des cas.

Le niveau de connaissances est légérement plus élevé chez les patientes ayant recu
I’information par leur médecin traitant (environ 60% vs 30%) que celles ayant recu
I’information par un autre professionnel de santé (sage-femme libérale ou hospitaliere

ou gynécologue).

4.6. En fonction de I’age gestationnel

Niveau de connaissances

. Suffisant Insuffisant
Age gestationnel p-value
% (n) % (n)
1°" trimestre 4,0 (2) 3,8 (5)
2°™ trimestre 40,0 (20) 33,1 (44) 0,655
3°™ trimestre 56,0 (28) 63,1 (84)

Tableau XIX : niveau de connaissance selon | ‘age gestationnel
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Il n’existe pas de différence statistiquement significative entre le niveau de
connaissances et I’a4ge gestationnel au moment de la réponse au questionnaire. Les
femmes enceintes ont, quel que soit le moment de la grossesse ou elles ont rempli le

questionnaire, un niveau de connaissances insuffisant dans la majorité des cas.

Le niveau de connaissances est plus ou moins équivalent chez les patientes ayant rempli
le questionnaire au premier trimestre de la grossesse que chez celles ayant rempli le

questionnaire au deuxiéme ou au troisieme trimestre de la grossesse.

5. Satisfaction sur ’information transmise

Satisfaction
Satisfaite Insatisfaite
Mode d’information p-value
% (n) % (n)
Oral uniquement 32,4 (55) 60,0 (18)
Ecrit uniquement 7,0 (12 6,6 (2
a (12) @) < 0,0001
Oral + écrit 60,6 (103) 16,7 (5)
Autre 0,0 (0) 16,7 (5)

Tableau XX : satisfaction selon le mode d’information

La satisfaction varie de fagon statistiquement significative selon le mode d’information.
Les femmes enceintes ayant recu une information a la fois écrite et orale sont
statistiquement plus satisfaites de I’information transmise que celle ayant recu une

information soit orale, soit écrite.

Parmi les femmes enceintes étant satisfaites de I’information transmise, 60,6% (n=106)
d’entre elles ont recu une information a la fois orale et écrite plus tandis que celles ayant
recu une information seulement orale représentent 60% (n=18) des femmes enceintes

étant insatisfaites de I’information transmise.

6. Exploitation des commentaires

Un espace pour les commentaires éventuels a été laissé a la disposition des patientes

interrogées a la fin du questionnaire pour nous faire part de leurs remarques.

Parmi les commentaires apportés, les remarques suivantes ont été relevées.
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« Dommage que le dépistage prénatal non invasif ne soit pas accessible en dessous
d’un certain seuil de risque car il permet de dépister d ‘autres anomalies (en Italie, par
exemple, il est accessible a toutes celles qui le souhaitent) ... dommage aussi qu’il ne

soit pas remboursé pour les personnes a risque »

« Les résultats de la prise de sang ont été long a obtenir. Ma sage-femme libérale a di
téléphoner pour en avoir connaissance. Il est regrettable que la patiente elle-méme ne

puisse en avoir connaissance, pourtant la plus concernée »

« Lobstétricien a mal expliqué le processus de dépistage. Les explications données au
téléphone n‘étaient pas claires (jargon médical). J ai été trés inquiete »

« Manque d’informations en cas de risque élevé pour la suite de la prise en charge en
amont de tous les dépistages (déroulement des examens, procédure, amniocentese,
IMG, ...)»

« Test classique de dépistage de la trisomie 21 non réellement expliqué »

« Je trouve que c’est trés bien de pouvoir effectuer ces dépistages car cela permet aux
mamans d’avoir le chois. Ce n’est évident pour personne d’assumer le handicap d’un
enfant quel qu’il soit. Plus tét on sait que 1’on est porteur de risque et mieux on arrive a

appréhender la situation »

«Vu que j’avais un taux trés faible de pourcentage, on n’a pas approfondit les

renseignements »
« Suite a la prise de sang, | ‘attente du résultat a été longue et stressante »
« Je n’ai jamais eu d’informations sur la trisomie 21 et son dépistage »

« Les informations concernant la trisomie 21 ont été claires et tres bien expliquées par

la sage-femme libérale »

« Il est dommage que nous ne recevions pas les résultats de la trisomie 21 et/ou que

personne ne nous prévienne des résultats »
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Discussion
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Aujourd’hui en France, la prescription du dépistage de la trisomie 21 est inscrite dans
les compétences de la sage-femme [41]. Afin de permettre aux patientes de choisir
librement de pratiquer ou non ce dépistage, une information de qualité est a leur

transmettre de facon obligatoire avant toute éventuelle prescription.

L’objectif principal de cette étude était d’évaluer la connaissance des femmes enceintes
sur le dépistage prénatal de la trisomie 21, nous allons donc discuter des résultats
présentes dans la partie précédente.

1. Critique de la méthodologie

1.1. Points faibles de I’étude

En début d’étude, les questionnaires étaient distribués a toutes les femmes enceintes en
attente de leur consultation dans les salles d’attentes du service des consultations
obstétricales mais, apres quelques questionnaires récupérés et présentant un facteur
d’exclusion, il était demandé quelques informations avant la distribution pour s’assurer

gu’il n’y avait pas de critére d’exclusion.

Les questionnaires étaient distribués a toutes les femmes enceintes se présentant pour
une consultation obstétricale. Les patientes avaient donc un délai plus ou moins
important entre I’information transmise et la réponse au questionnaire ce qui peut

constituer un biais de mémorisation.

De plus, cette étude était monocentrique, elle était limitée au CHU de Clermont-

Ferrand, ce qui peut expliquer un manque de puissance de I’étude.
1.2. Points forts de I’étude

Le nombre de questionnaires exploitables était de 200 sur 222 questionnaires distribués.
Ceci est satisfaisant et cela indique que le questionnaire était compréhensible et clair

pour I’ensemble des patientes ayant répondu.

Le fait de laisser un espace pour les commentaires a la fin du questionnaire permettait

aux patientes de s’exprimer librement, sans étre influencées.

Page | 47



Ce travail permettait un état des lieux de la compréhension des informations par les
patientes depuis les nouvelles recommandations au CHU de Clermont-Ferrand. Pour les

professionnels, cela permettrait de savoir sur quels points s’améliorer.
2. Caractéristiques de la population étudiée

Selon I’enquéte nationale périnatale de 2016, I’age moyen des meéres a I’accouchement,
quel que soit le rang de naissance de I’enfant, était de 30,3 ans [42]. La moyenne d’age
de notre étude était de 29,4 ans. Ainsi I’4ge moyen de la population de notre échantillon
était semblable a celui de la moyenne nationale. La majorité des femmes interrogées

(52%) avaient 30 ans et plus.

Les primigestes représentaient 46,5% de I’échantillon et les multigestes 53,5%. Nous
étions proches des résultats de I’Enquéte Nationale Périnatale (ENP) de 2016 puisque
les primigestes représentaient 42,2% de la population nationale et les multigestes

représentaient 57,8%.

Les différences retrouvées entre notre échantillon et I’étude nationale périnatale de 2016
concernaient la nationalité avec une part plus importante de patientes de nationalité
francaise (94,5% pour notre échantillon vs 85,9 pour la population nationale) ainsi que
le niveau d’étude avec plus de patientes non scolarisées (3,5% vs 1,6%) mais moins de

patientes possédant un dipléme de I’enseignement supérieur (48% vs 55,4%).

Les patientes interrogées se trouvaient pour la plupart au troisieme trimestre de la
grossesse (61,5%) : cela pouvait constituer un biais du fait de la distance entre

I’information donnée a la femme enceinte et la réponse au questionnaire.

3. Connaissance de la trisomie 21 et de son dépistage

3.1. Connaissances avant la grossesse

3.1.1. Connaissance de la trisomie 21

La majorité de la population étudiée (97%) disait avoir des connaissances sur la trisomie

21 avant toute consultation prénatale.
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Dans ce questionnaire, les connaissances des patientes sur la maladie n’étaient pas
évaluables, cela constitue donc un biais dans I’étude et il est difficile de différencier les
femmes qui connaissaient réellement les caractéristiques de la maladie et celles qui en

avait seulement entendu parler.

Cependant méme si la majorité des femmes disait connaitre la maladie, le respect de
I’autonomie est un principe éthique majeur du dépistage et du diagnostic prénatal. Il
exige que la femme ait une compréhension compléte. Cette compréhension implique des
informations sur la description de la maladie afin que la femme ait une compréhension

compléte des implications de ses décisions.

Or 45% des femmes ont déclaré ne pas voir eu d’explications sur la trisomie 21 et parmi

ces femmes 3% ne connaissaient pas la maladie.
3.1.2. Connaissances du dépistage

L’existence et la possibilité de ce dépistage avant leur grossesse étaient connues par
89% des femmes. Mises a part les multipares, la majorité des femmes interrogées a

connu ce dépistage par le biais de leur entourage.

Cet entourage n’avait pas forcément des connaissances exactes, il faut donc faire
attention a la transmission du vécu des femmes entre elles mais aussi aux idées regues.
Il est donc important d’apporter une information claire et compléte a toutes les femmes

enceintes mais aussi a celles qui se disent déja informées.
3.2. Proposition et réalisation du dépistage

Dans la stratégie de dépistage actuelle, le dépistage de la trisomie 21 doit étre proposé a
toutes les femmes enceintes. Certaines situations ne permettent pas de réaliser ce test de
dépistage : les grossesses decouvertes tardivement ou les grossesses non suivies par

exemple.

Malgré le fait que le test doit étre proposé a toutes les femmes enceintes, 6% des
femmes interrogées ne se sont pas vues proposer la réalisation du dépistage. Parmi
celles a qui il a été proposé, 89,5% ont accepté d’effectuer ce dépistage, taux Iégerement
plus important que dans la population générale ou 88,2% des patientes déclaraient avoir

procédé au dépistage de la trisomie 21 lors de I’enquéte de périnatalité en 2016 [42].
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Ces statistiques sont plus importantes qu’une étude de De Villardi de Montlaur et al.
dans laquelle le dépistage avait été proposé a 48,2% des patientes et, parmi elles, 80,1%

avaient accepté de la réaliser [8].

La proposition et la realisation du dépistage de la trisomie 21 se sont en effet
généralisées grace a sa proposition systematique a toutes les femmes enceintes en 1997

mais aussi avec la modification des modalités de mise en ceuvre en 2009.

Ce dépistage a été réalisé par 81,6% des femmes ayant accepté de réaliser le dépistage
au premier trimestre de la grossesse. Ce pourcentage est satisfaisant. En effet, dans les
stratégies de dépistage, le premier trimestre s’est imposé comme le moment privilégié
pour effectuer un dépistage. L’identification des risques doit étre le plus précoce
possible afin de permettre leur prévention et leur prise en charge des le début de la
grossesse. 18,4% des femmes ont réalisé ce dépistage au deuxieme trimestre. Ce
pourcentage peut s’expliquer par une découverte et une déclaration de la grossesse un

peu plus tardive.

Pour les 10,5% de patientes n’ayant pas réalisé le dépistage, les motifs étaient le refus
de la patiente dans 52% des cas, la non-proposition par le professionnel de santé dans
38% des cas et une grossesse découverte tardivement dans 10% des cas. La part de non-
réalisation liée a la non-proposition par le professionnel de santé reste importante et il
parait nécessaire d’approfondir les situations dans lesquelles le dépistage n’a pas été

proposé.
4. Informations recues et compréhension

La moitié des femmes (54%) ont été informées de fagon orale et écrite, un tiers a regu
des informations uniquement orales et 7% uniquement écrites. La moitié des praticiens
a donc respecté entierement le principe d’autonomie signifiant que I’information

delivrée par les professionnels doit étre directe, orale et faire I’objet d’un support écrit.

Ces informations ont été déclarees suffisantes par 85% de la population. Cependant, ce
taux varie selon le mode d’information. 95,4% des femmes informées de facon orale et
écrite  jugent [P’information satisfaisante contre 85,7% des femmes informées

uniquement de facon écrite et 75,3% des femmes informées uniquement de fagon orale.
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Cette statistique est plus importante que I’étude de De Villardi de Montlaur et al. dans
laquelle les informations avaient été jugées suffisantes par 45,3% des patientes [8].

Cette ¢tude n’a pas fait de différence selon le mode d’information.

Les femmes enceintes ayant recu une information a la fois orale et écrite sont
statistiquement plus satisfaites de I’information transmise que celles ayant recu une
information soit orale, soit écrite (p < 0,0001). L existence d’un support papier est donc
important dans chaque établissement, cependant cette information écrite ne dispense pas

de I’information orale.

Des réponses aux interrogations ont été apportées pour 86% des patientes interrogées.
Cela prouve que les professionnels restent disponibles aupres de la femme enceinte pour

répondre a ses eventuelles interrogations au sujet de la trisomie 21 et de son dépistage.

Dans la question posée sur les connaissances apportées suites a ces informations, 67%
des femmes disent ne pas étre mieux renseignées aprés explications. Ce pourcentage
pose tout de méme question. Les femmes avaient-elles déja avant leur grossesse de tres
bonnes connaissances sur ce dépistage ? Ou bien certains professionnels n’évoquent-ils

pas seulement les généralités du dépistage ?

5. Connaissances sur le dépistage aprés information

5.1. Modalités du dépistage

5.1.1. Caractere facultatif du depistage

Concernant le caractére non obligatoire du dépistage, 88% des patientes savaient que ce
dépistage n’était pas obligatoire en début de grossesse. Cette statistique est plus
importante que I’étude de De Villardi de Montlaur et al. dans laquelle le caractere

facultatif du dépistage était connu par 47,6% des patientes [8].

Cette notion est mal ou pas expliquée aux patientes. Il est pourtant capital que cette
information soit correctement comprise par les patientes puisque c’est elle qui permet

d’écarter le risque de pratique eugeéniste.
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Il est indispensable de préciser aux patientes que ce test est proposé, qu’il n’est en aucun
cas obligatoire et qu’elles peuvent le refuser. Les patientes ou les couples, grace a une
information éclairée, doivent se sentir libres de choisir de réaliser ce test ou de le
refuser. Quelle que soit leur décision, elle doit étre respectée par les professionnels de

santé.

On peut supposer que ces patientes considéerent donc que ce test fait partie intégrante
des examens du suivi de grossesse et ne savent pas, la plupart du temps, qu’elles

peuvent le refuser.
5.1.2. Moment de la réalisation

Concernant le moment de réalisation du dépistage, 74% des femmes savaient qu’il y

avait des delais réglementaires pour la réalisation de ce dépistage.

Ce résultat est satisfaisant car, pour la validité du dépistage et I’interprétation des
résultats, il faut que le professionnel sensibilise la patiente sur les dates limites

auxquelles elle peut et doit réaliser ce dépistage.

Il existe tout de méme 26% des femmes qui ne connaissaient pas cette caractéristique

importante et nécessaire du dépistage de la trisomie 21.
5.1.3. Eléments nécessaires a |’évaluation du risque

Concernant les éléments nécessaires a I’évaluation du risque de survenue de la trisomie,
21, 79% des femmes avaient connaissance de la nouvelle stratégie de dépistage dans
laquelle la clarté nucale mesurée a I’échographie du premier trimestre est impérative
pour un dépistage combiné au 1* trimestre ou pour un dépistage séquentiel intégré au
2°™ trimestre. Cette statistique est plus importante que I’étude de De Villardi de
Montlaur et al. dans laquelle la nécessité de mesure de la clarté nucale était connu par

47,3% des patientes [8].

86,5% des patientes avaient connaissance du fait que la prise de sang n’était qu’un des 3
éléments nécessaire a I’évaluation du risque de survenue de la trisomie 21 et 87,5% des
patientes savaient que I’dge maternel constituait le principal facteur de risque de

survenue de la trisomie 21.
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Cette statistique est plus importante que 1’étude de De Villardi de Montlaur et al. dans

laquelle la nécessité d’une prise de sang était connue par 57,2% des patientes [8].
5.2. Fiabilité du dépistage

Pour 18% des femmes, le résultat était sir et elles pensaient avoir, a I’issue de ce
dépistage, une garantie de la non-atteinte de leur enfant. Elles n’avaient pas
connaissance du risque résiduel, des possibles faux positifs ou faux négatifs.

Cette statistique est plus faible que 1’étude de De Villardi de Montlaur et al. dans

laquelle 21,4% des patientes pensaient avoir un résultat certain a 1’issue du dépistage

[8].

Méme si les nouvelles stratégies rendent le dépistage de la trisomie 21 de plus en plus
performant, ce dépistage n’a pas valeur de diagnostic. Il est donc primordial d’expliquer
aux patientes que ce dépistage les classe ou non dans un groupe a risque mais que le
seul moyen de savoir si I’enfant est atteint est d’effectuer un caryotype par ponction des

villosités choriales ou amniocentese (facultatifs eux aussi).
5.3. Obligation de dépistage, de diagnostic

Suite a un dépistage les placant dans un groupe a risque, presque la moitié des femmes
(40,5%) pensait que I’amniocentése était obligatoire. Or les professionnels se doivent
d’informer chaque patiente sur toutes les éventualités des résultats. Cependant, les

patientes ont bien intégré le caractére facultatif du test diagnostic.

Cette information est tout de méme primordiale et devrait étre diffusée et comprise par
toutes les femmes. Le caractére facultatif de ce test diagnostic est sa principale
caractéristique, qui permet d’ailleurs pour certains de ne pas le considérer comme

eugénique.

Certaines femmes pensent encore que cet examen fait parti du suivi classique de la
grossesse malgré les informations données. Une grande clarté du praticien est donc
indispensable. La femme enceinte, le couple sont libres de leur décision et celle-ci doit
étre respectée. Selon le principe de bienfaisance, le praticien doit fournir les
informations précises et appropriées nécessaires a I’exercice d’autonomie de la patiente

et doit accepter quels qu’ils soient ses choix.
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5.4. Le consentement

Concernant le consentement, 29,1% des femmes ne se souviennent pas I’avoir signé. Ce
pourcentage parait éleve, car une signature n’est pas a banaliser. Ceci renforce

I’impression d’examen de routine faisant partie du suivi classique.

Par ailleurs, I’observation des patientes montre qu’elles signent pour la plupart ce
consentement sans méme le lire. Cela peut sans doute s’expliquer par I’entiére

confiance qu’elles accordent a leur praticien.

On remarque tout de méme que les femmes sont pour la majorité satisfaites des
informations recues, elles n’ont donc pas forcément conscience de leur défaut de

compréhension.

Se pose alors la question de la qualité de I’information recue. Ce manque de

compréhension a-t-il un lien avec I’information délivrée par les professionnels ?
5.5. Score de connaissances

La moyenne du score de connaissance dans la population étudiée était de huit bonnes
réponses sur les dix questions posées. Plus de 90% des femmes interrogées avaient un

score de connaissances supérieur a cing sur dix.

Cela est tout de méme rassurant et prouve que I’information est la plupart du temps bien

transmise et comprise par les femmes enceintes.

Ce score de connaissance est statistiguement plus important chez les femmes enceintes
agées de 30 ans et plus (p<0,0001) et chez celles ayant un niveau d’étude supérieur
(p=0,021).

Il n’a pas été mis en évidence de différence statistiquement significative du niveau de
connaissance selon la nationalité (p=0,055), la gestité (p=0,619), le professionnel ayant
dispensé I’information (p=0,155), I’4ge gestationnel (p=0,060) et I’existence ou non
d’une grossesse avant 2009 (p=0,667).
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Cependant, il a été montré une différence de connaissances a la limite de la
significativité selon la nationalité et I’a4ge gestationnel au moment de la réponse au
questionnaire. Il existe une forte tendance pour dire que les femmes enceintes de
nationalité francaise et celles au premier trimestre de la grossesse ont un niveau de
connaissances plus important : cela peut s’expliquer par le fait que les informations sont
mieux comprises par les femmes de nationalité frangaise et que les informations
concernant le dépistage de la trisomie sont plus récentes chez les femmes se trouvant au

premier trimestre de la grossesse.

Une étude menée par D. de Villardi de Montlaur et al. [8] avait montré une différence
statistiquement significative chez les femmes enceinte ayant déja bénéficié du dépistage
et chez les femmes de nationalité francaise, ce qui n’a pas été mis en évidence dans

notre étude.

A linverse, une étude menée par Dahl et al. [43] avait montré une différence
statistiquement significative du niveau de connaissances selon le niveau d’étude et la

classe d’age ce qui est en accord avec les résultats obtenus au cours de notre étude.
6. Connaissances sur les tests ADN libre circulant

Il est important de constater, avant toute chose, que 8,5% des patientes interrogées n’ont
pas répondu aux questions concernant les tests ADN libre circulant. Les résultats ont
donc été calculés sur un total de 183 questionnaires ou les réponses avaient été

apportées.
6.1. Modalités du dépistage

Plus de la moitié des patientes interrogees (59,6%) pensaient qu’il y avait plusieurs
éléments nécessaires a la réalisation des tests ADN libre circulant et que ce test de
dépistage ne reposait pas uniquement sur une prise de sang effectuée chez la femme

enceinte.
6.2. Fiabilité du dépistage

Pour 25,1% des femmes, le résultat était sir et elles pensaient avoir, a I’issue de ce
dépistage, une garantie de I’atteinte ou non de leur enfant. Elles n’avaient pas
connaissance du risque résiduel, des possibles faux positifs ou faux négatifs.
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Méme si cette nouvelle stratégie de dépistage de la trisomie 21 posséde une sensibilité
(99,64%) et une spécificité (99,96%) tres élevés, ce dépistage n’a pas valeur de
diagnostic. Il est donc primordial d’expliquer aux patientes que ce dépistage constitue
un élément supplémentaire de stratification du risque mais que le seul moyen de savoir
si I’enfant est atteint est d’effectuer un caryotype par ponction des villosités choriales ou

amniocentese.

Malgré le fait que 25,1% des femmes pensent que les tests ADN libre circulant
permettent un diagnostic certain de la trisomie 21, seulement 12,6% des femmes
interrogées pensent qu’il remplace I’amniocentese. Cela nous conforte dans le fait que
les femmes sont bien informées que seul un prélévement invasif permet un diagnostic

certain de la trisomie 21 par établissement d’un caryotype feetal.
6.3. Remboursement par la sécurité sociale

Plus de 90% des femmes interrogées pensent que les tests ADN libre circulant de la

trisomie 21 sont remboursés par la sécurité sociale.

En effet, bien qu’il soit pris en charge par le CHU pour les patientes appartenant a un
groupe a risque intermédiaire ou élevé, ce test n’est pas (encore) remboursé par la
sécurité sociale et il est important de le préciser a toutes les femmes enceintes. Ainsi, si
certaines femmes appartenant a un groupe a risque faible veulent effectuer ce test, celui-

ci leur sera facturé 390€ et ne sera pas remboursé ultérieurement par la securite sociale.
6.4. Score de connaissances

La moyenne du score de connaissance dans la population étudiée était de deux bonnes
réponses sur les quatre questions posées. Plus de 70% des femmes interrogées avaient
un score de connaissances inférieur ou égal a deux sur quatre. Cela nous montre que les
tests ADN libre circulant n’ont peu ou pas été évoqués lors de I’information sur le
dépistage de la trisomie 21, soit par manque de temps, soit par manque d’information

par les professionnels de santé.

Il n’a pas été mis en évidence de différence statistiquement significative du niveau de
connaissance selon la classe d’age (p=0,075), la nationalité (p=1,000), le niveau d’étude
(p=0,967), la gestité (p=0,183), le professionnel ayant dispensé I’information (p=0,328),
I’&ge gestationnel (p=0,655).
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Cependant, il a été montré une différence de connaissances a la limite de la
significativité selon la classe d’age. Il existe une forte tendance pour dire que les
femmes enceintes agées de 30 ans et plus ont un niveau de connaissances plus
important : cela peut s’expliquer par le fait que les informations sont plus souvent
expliquées aux patientes dont I’age est plus élevé et qui sont le plus susceptibles d’avoir
recours aux tests ADN libre circulant, I’a4ge constituant en effet le seul facteur de risque

reconnu de survenue de la trisomie 21.
7. Proposition d’amélioration de I’information

L’ensemble de nos résultats a permit d’établir une liste d’informations essentielles a la
compréhension des patientes quant au test de dépistage :

- Définir la trisomie 21 et ses manifestations.

- Définir les notions de dépistage et de diagnostic et en expliquer les différences.

- Donner un document explicatif reprenant les informations données a I’oral.

- Préciser le caractere facultatif de ce test et des investigations complémentaires.

- Rappeler qu’il ne s’agit que d’une probabilité et qu’un risque considéré comme

faible n’écarte pas la possibilité d’une trisomie 21.
- Informer sur les décisions qui seront potentiellement a prendre si le test de

dépistage les classait dans un groupe a risque élevé.

De plus, nos tests statistiques montrent qu’il faudrait porter une attention particuliere

aux femmes jeunes ou avec un bas niveau d’études.

En clair, les informations citées ci-dessus sont indispensables mais il convient de
réaliser un discours personnalisé, tout en prenant en compte la part émotionnelle de

chaque patiente.
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Enfin, cette recherche nous aura permis d’établir plusieurs pistes d’amélioration

possible :

Réaliser des rendez-vous en groupe ou le professionnel de santé explique ce test
de dépistage a plusieurs femmes en méme temps. Ce principe permettrait aux
femmes d’échanger entre elles sur leurs angoisses, de se poser des questions
auxquelles elles n’auraient pas forcement pensé seules.

Discuter de ce test de dépistage lors de I’entretien prénatal précoce, si celui-ci a
lieu avant. En effet, ce rendez-vous est réalisé pour que la patiente exprime ses
inquiétudes, ses angoisses et il s’agirait d’un moment propice pour parler du
dépistage de la trisomie 21 et ses conséquences émotionnelles chez la femme.
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Conclusion
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La possibilité de dépistage de la trisomie 21 est sans nul doute une évolution importante
offerte aux futurs parents depuis quelques années. Il n’est donc pas concevable de nier
I’intérét d’une technique leur permettant de connaitre 1’éventuel risque de handicap de
leur bébé et de pouvoir choisir, en fonction de leurs convictions personnelles, de

poursuivre ou non cette grossesse si le handicap est confirmé.

La trisomie 21 et son dépistage sont connus par la majorité des femmes. Afin qu’elles
I’acceptent en connaissant tous les enjeux associés, une information claire et compléte

doit leur étre délivrée par les professionnels de santé amenés a donner les explications.

Dans cette étude, la plupart des patientes déclarent avoir eu des informations
satisfaisantes concernant ce dépistage de la trisomie 21. Il apparait pourtant dans les
résultats qu’un certain nombre d’entre elles, encore trop élevé, n’a pas assimilé les
différents points majeurs qu’implique un tel dépistage. Des améliorations doivent donc

étre apportées.

Par exemple, un support écrit systématiquement associé a une explication orale
permettrait aux patientes d’avoir un document auquel se rapporter pour y réfléchir
ultérieurement. Pour les patientes étrangeres, un support écrit en anglais pourrait étre

disponible.

Proposer une information sur la trisomie 21 et sur le test de dépistage en consultation
pré-conceptionnelle pourrait étre intéressant afin de mieux préparer les couples a ce test

et donc d’améliorer leur niveau d’information.

Un travail serait intéressant a entreprendre de maniére a ce que les décisions des
patientes reposent sur une réelle possibilité de choix, donc de compréhension d’une
prescription médicale aux implications parfois lourdes de conséquences. Une réflexion
de fond parait donc indispensable et permettrait une amélioration des pratiques et de ce

fait du suivi des femmes enceintes.

En France, en s’assurant de la liberté et du principe du respect de I’autonomie de la
patiente, la pratique du test de dépistage de la trisomie 21 ne peut étre considérée

comme eugeéniste.
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Cependant, une polémique débute sur notre territoire. En effet, une nouvelle technique
de dépistage se développe, basée sur le repérage de I’ADN fcetal dans le sang maternel.
Certains applaudissent le progrés scientifique qui permettrait de limiter le nombre
d’amniocentese et donc le risque de fausse couche, quand d’autres crient de nouveau a

la dérive eugeniste.
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Annexe | : information aux femmes enceintes

Anneze 5 : document d'information patiente
Résean de Santé Périnatale &’ Auvergne
www.auv ermx&-p&m&t org

INFORMATION AUX FEMMES ENCEINTES
SUR LA POSSIBILITE D’ ACCEDER AU DEPISTAGE DE LA TRISOMIE 21

974 des enfants nuissent normuns ef en bozne santé.

Poustent quelque soit son $p2, toute fememe 3 un f1ible Hsqus d'avoir on bébé présentant ux hendicap motewr ou pentel. Tisns
certsins <35, Ce heandicap est di & une anomalie chromosontque Comms Iz msomis 71 {quion sppelst svant monzolions). Svez-
wous Envisaps on nom de régliser ce dipistage 7

Ce dépistage est en libre choix {thoisir de le demandar ou de ne pes le demander}. La loi rend chlizstoire de le mettre & votre
disposition. En conformite sver arréé du 23 Tuin 2008, i vous est dons proposé et il consiste 3 estimer Te risque « frés
faible w, «mhumﬁmz»mﬁ&ﬂ»thmmmdemﬁmhmmm

Vozs voudrer bien nons dive guel est voire choin

Le dépictage associe ©
Une échographis svec mesure de Iz clarté nocale Un dosage des marquenrs sériques par prise
emire 11 ot 14 84 (semaines &*amsnorrhbes) de sang realisee au mieny enire 11 ef 1484

simonm entre 14 of 1854 ou 3 défant aprés 1822

Si I'échographie n'z pas &€ réalisée ou i o meswe de 1 clarts nucsle n'est pas interprétshle un dépistage par la seule ude des
mrguewrs sériguas {prise da samg) du I° irimesire ou tardifs reste passible mais aver wne fizbilit infériere.

Cam&@mmcmsmmmmmm&gnm&ﬂm & mmomalie chromosomigue mais Pévakeation d'mn
sisgme qui est pomeé ammmmmlmmﬂmﬁ%mmpmmd&m&

Un risque supérisnr & 1/250 est considéré comme risque devé ef le caryotype du fotus ext pris en charge. Cals pe signifie
wmkmmMam&EM’lmmkmmmmdmm&@m:dﬁmmde Hvone
mdmcmmhmdemp&oﬁma{mm;ﬂxmﬁ on uEe STmiccentase {callule du Bqmde ammictiqus). Ces
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VOIS S&74 pas Tenda de caryotype complet du fetns (T ast-3-dire de Fensembie des 48 chromosomes)

E= tas de risgue compris entre 1257 et 171000 - 1 risque ext &if faible on intermédisire. 1 existe frés pen de fotns porfear
ﬂzhmedmagnmﬁepmlﬁmmvm proposons 1s prise de sang appels TENI g peroed wn dépistere phis
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Annexe 11 : choix éclairé de la femme enceinte

LE CHOIX ECLAIRE DE LA FEMME ENCEINTE

Comment vivent les enfants porteurs de trisomie 21 ?
Est-ce que j’envisage ce dépistage pour mon feetus ?

Dépistage de Ia T21
Qu’est-ce que la trisomie21 ?

NON

i

OUI

Bous étes effectivement libre de ne pas le demander

|

Dépistage Combineé : CN + marqueurs sériques 1° trimestre
Ou dépistage intégré séquentiel avec ON + marqueurs

sériques 2° trimestre
Ox dépistage tardif par : Marqueurs sériques seuls

—

\

i
i: Risque faible Risque intermédiaire Risque élevé
Entre 1/1000 et 1/10000 Eafre 1/250 et 1/1000 Entre 1710 et 12250
; i
| . " |
] TGN * Amnio ou Chorioeentise
i Résultat sur le ‘Résultat sur tous les
i Dépistage Negatif Dépistage positif
, . Trisomie 21 suspectée
| / ¥
{ ¥
- an!éﬁi;mce égh@gﬁiﬁ@ﬁim habituelle PP M — Pasde Trisomie 21 ou
Trisomie antre anomalie

Suivi habituel de Ia grossesse
Naissance

Information des parents
Rencontre association
Rencontre professionnels
Discussion staff du
Centre Pluridisciplinaire
de Diagnostic Prénatal

*11 existe de rares contre-indications et de fagon non négligeable des situations d’interprétation difficile qui vous seront expliquées




Annexe 111 : ordonnance pour les marqueurs sériques du 1°' trimestre

Centre Hospitalier Universitaire Clermont-Ferrand — Hopital d’Estaing
Pé6le Femme et Enfant

1 Place Lucie et Raymond Aubrac
63003 Clermont Ferrand Cedex 1

FERRAND Praticien Responsable du Péle : Pr. Didier LEMERY
Chef de Service Obstétrique : Pr. Denis GALLOT
Chef de Service Gynécologie : Pr. Michel CANIS

Téléphone : 04 73 750 155  télécopie : 04 73 750 157 N°FINESS 63 078 126 8

Date de I'ordonnance : 16.03.2018
Prescripteur : Sage-femme Laura Bernard RPPS  Ident Reseau :

Date de naissance de la patiente :  31.05.1996
Date de début de grossesse : 27.12.2017
Date prévue d'accouchement : 19.09.2018

Analyse de sang a faire pratiquer entre 11 semaines et 13 semaines et 6jours d'amérhée
Soit entre le : 28.02.2018 et le 20.03.2018

-H.C.G. libre
- PAPP-A

Signature prescripteur

Version 03/2010 - Edité le 27.03.2018

Centre Hospitalier Universitaire de Clermont-Ferrand Hépital dEstaing
Pole Femme et Enfant
1 Place Lucie et Raymond Aubrac
63003 Clermont Ferrand Cedex 1

Praticien Responsable du Péle : Pr. Didier LEMERY
Chef de Service Obstétrique : Pr. Denis GALLOT
Chef de Service Gynécologie : Pr. Michel CANIS

Téléphone : 04 73 750 155  télécopie : 04 73 750 157 N°FINESS 63 078 126 8

Date de I'ordonnance : 16.03.2018
Prescripteur : Sage-femme Laura Bernard RPPS Ident Reseau :

Date de naissance de la patiente :  31.05.1996
Date de début de grossesse : 27.12.2017
Date prévue d'accouchement : 19.09.2018

Analyse de sang a faire pratiquer entre 11 semaines et 13 semaines et 6jours d'amérhée
Soit entre le : 28.02.2018 et le 20.03.2018

- H.C.G. libre
- PAPP-A

Signature prescripteur

Version 03/2010 - Edité le 27.03.2018



Annexe 1V : fiche de renseignements cliniques et demande de consentement

CHU de Clermont-Ferrand — Hopital d’Estaing - Péle Femme et Enfant
1 Place Lucie et Raymond Aubrac 63003 Clermont Ferrand Cedex 1
Téléphone : 04 73750 155  télécopie : 04 73 750 157  N°FINESS 63 078 126 8

CLERMONT
FERRAND

Les examens biologiques prescrits entrent dans une démarche d'aide au diagnostic prénatal de la trisomie 21

PATIENT!
Nom de jeune fill DDN—
Adresse : CLERMONT FER A 00

Poids au jour du prelevemen Tabac :
Origine géographique  Européen / Afrique du Nord HTA Prééampsie :

Nom :

Antécédents de Trisomie 21 libre : NON Diabéte Insulinodépendant non renseigné
Maternité choisie pour l'accouchement : CHU Hopital Estaing
ECHOGRAPHIE

Intégration dans le calcul de risqué UNIQUEMENT si le N° didentifiant de I'échographiste figure t sur cette demande, ou a défaut sur 'ordonnance.

N° d'identifiant échographiste Nom de I'échographiste: Sage-femme Laura Bernard

Echographie non réalisee QO Echographie non contributive O Date de I'échographie  16.03.2018

Naombre de foetus 1 Foetus unique DDG (echo) 27.12.2017
Si don dovocytes, age de la donneuse au moment de la congélation

Jumeau A (ou singleton) insertion du cordon le plus a droite de la patiente LCC 695mm CN 1,3 mm

Jumeau B (si 2 foetus) insertion du cordon le plus a gauche de la patiente

LABORATOIRE D'ANALYSES MEDICALES

Prise de sang & faire de préférence avant le 20.03.2018 (1er trimestre)
ou a défaut, strictement avant le 17.04.2018 (2eme trimestre)

DATE DE PRELEVEMENT
Double résultats a envoyer

INFORMATION, DEMANDE ET CONSENTEMENT DE LA FEMME ENCEINTE
A LA REALISATION DUNE ANALYSE PORTANT SUR LES MARQUEURS SERIQUES MATERNELS
(en référence a larticle R. 2131-1 (6°) du code de la santé publique et de larrété du 23 Jjuin 2009 et du 19 février 2010et 14 Janvier 2014)

Je soussignée :_ atteste avoir recu du Docteur Sage-femme Laura Bernard

au cours d'une ion médicale, des informations sur l'examen des marqueurs sériques matemels dont je souhaite bénéficier :

—cetexamen permet d'évaluer le risque que lenfant & naitre soit atteint d'une maladie d'une particuliére gravité, notamment la trisomie 21 ;

- une prise de sang est réalisée au cours d'une période précise de la grossesse ;

- un calcul de risque de trisomie 21 est effectué ; il prend notamment en compte les données de 'échographie prénatale du premier timestre, lorsque ces résultats sont disponibles et que les mesures échographiques sont
estimées fiables ;

- le résultat est toujours exprimé en risque pour lenfant a naftre d'étre atteint de la maladie. Ce risque ne permet pas a i seul d'en établir le diagnostic ;

- le résultat du calcul de risque me sera rendu et expliqué par le médecin prescripteur ou un autre praticien ayant l'expérience du dépistage prénatal :

~sile risque est faible, il n'écarte pas complétement la possibilité pour le foetus d'étre atteint de trisomie 21ou d'une autre affection ;

— sile risque est éleve, un prélévement (de liquide amniotique, de villosités choriales ou de sang foetal) me sera proposé. Seul le résultat du caryotype foetal permetira de confirmer ou non l'existence de I'affection. Les
fisques, les contraintes et les éventuelles conséquences de chaque ique de préle me seront expliqués. Je consens & la réalisation du dosage des sériques Is. Le dosage des
sériques matemels sera effectué dans un laboratoire de biologie médicale autorisé par 'agence régionale de santé  les pratiquer.

Lloriginal du présent document est conservé dans mon dossier médical. Une copie de ce document m'est remise ainsi quau praticien devant effectuer les dosages biologiques et, le

cas échéant, e calcul de risque. Le laboratoire de biologie médicale dans lequel exerce le praticien ayant effectué les dosages et, le cas échéant, le calcul de risque conserve ce document dans les mémes conditions que le
compte rendu de I'examen.

Une fois anonymisées, les données recueillies sont transmises a I'Agence de la Biomédecine. Ces données font lobjet d'un traitement informatique destine & suivre et 4 évaluer la qualité du dépistage de la trisomie 21.
Conformément a a loi »informatique et libertés » du 6 janvier 1978 modifiée en 2004, vous bénéficiez d'un droit daccés et de rectification aux informations qui vous concement, que vous Pouvez exercer en vous adressant &
volre médecin. Vous pouvez également, pour des motifs légitmes, vous opposer au traitement des données vous concerant: Je consens __ oui __non

Document et information orale donnés 2 la patiente le 27.03.2018

Signature de la patiente Signature et tampon du prescripteur

DECISION DE LA PATIENTE : QJe consens au prélévement de sang ainsi qu'au dosage des marqueurs sériques (7)
(1) (rayer la mention inutile) ~ (Je ne consens pas au prélévement de sang permettant la réalisation du dosage des marqueurs sériques (7)

Date et Signature de la patiente (précédé de la mention « lu, compris et approuve ») :






Résumé

But. — Evaluation des connaissances des femmes enceintes concernant le dépistage de la
trisomie 21 lors des consultations prénatales.

Patientes et méthode. — Un questionnaire a été remis aux patientes se présentant pour
une consultation obstétricale dans un hopital universitaire entre le 27 Mars et le 10 Avril
2018. Il comprenait une série de questions concernant la technique de dépistage de la
trisomie 21 et les tests ADN libre circulant, selon le modéle d’une question a choix
multiples. D’autres items portaient sur I’expérience antérieure des patientes concernant
le dépistage de la trisomie 21, la consultation médicale précédant 1’échographie et
I’information éventuellement recue. Les connaissances de chaque patiente ont été

évaluées selon ces différents critéres.

Résultats. — Deux cents patientes ont été incluses. Le nombre moyen de bonnes
réponses a été de 8,0 (sur 10) pour le dépistage de la trisomie 21 et de 2,1 (sur 4) pour
les tests ADN libre circulants. Concernant le dépistage de la trisomie 21, il n’a pas été
observé de différence significative du nombre de bonnes réponses selon la nationalité, la
gestité, le professionnel ayant dispensé I’information, I’age gestationnel ou 1’existence
d’une grossesse avant 2009. Une augmentation significative de réponses correctes a €té
observée chez les femmes enceintes agées de plus de 30 ans et chez celles ayant un
niveau d’études supérieur. Concertant les tests ADN libre circulants, il n’a pas été
observé de différence significative du nombre de bonnes réponses selon la classe d’age,
la nationalité, le niveau d’étude, la gestité, le professionnel ayant dispensé 1’information

ou I’age gestationnel.

Conclusion. — Le niveau de connaissance des patientes sur les modalités de depistage
est globalement suffisant et il semble li¢ a leur age et leur niveau d’étude. Le niveau de
connaissances sur les tests ADN libre circulant est globalement insuffisant. 1l est donc

nécessaire d’améliorer la formation des praticiens sur ce point.

Mots clés. — Trisomie 21 ; dépistage ; tests ADN libre circulant ; connaissances des

patientes.



Summary

Objective. — Assess pregnant women’s knowledge on first-trimester combined Down

syndrome screening, at the time of their prenatal consultation.

Materials and methods. — A questionnaire was submitted to the patients coming for
their prenatal consultation in a University Hospital prenatal clinic between Mars 17 and
April 10, 2018. Questions on Down syndrome screening and non-invasive prenatal
testing were proposed to the mothers who were asked to rate them. Each patient was
questioned on her exposition to Down syndrome screening, the category of medical she
previously consulted, and the information she received. Patient’s knowledge was

evaluated according to these criteria.

Results. — Two hundred patients were included in this study. The average correct answer
rating was 8,0 (out of 10 questions) concerning first-trimester Down syndrome
screening and 2,1 (out of 4 questions) concerning non-invasive prenatal testing.
Concerning first-trimester Down syndrome screening, no difference was found between
nationality, gestity, category of professional consulted before, gestational age or prior of
pregnancy before 2009. Higher correct answer ratings were observed when the patient
had more than 30 years old or a high level of study. Concerning non-invasive prenatal
testing, no difference was found between age, nationality, level of study, gestity,

category of professional consulted before or gestational age.

Conclusion. — These results show that patient’s knowledge of first-trimester Down
syndrome screening is overall adequate and depends on their age and level of study.
Patient’s knowledge of non-invasive prenatal testing is overall inadequate. It is deemed
necessary to improve information especially to young women who are pregnant for the

first time.

Keywords. — Down syndrome ; first-trimester Down syndrome screening ; non-invasive

prenatal testing; patient’s knowledge.



