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“ Dans la vie, rien n’est a craindre, tout est a comprendre. ”

Marie Curie
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Résumé

Objectifs : Evaluer, aprés une consultation dédiée au conseil prénatal sur le test
ADNIcT21, la compréhension par les patientes des informations recues ainsi que leur
niveau de satisfaction et leur ressenti, et étudier les facteurs influencant ces

parametres.

Méthodes : Etude prospective, observationnelle, monocentrique, de novembre 2017
a novembre 2018 au CHU de Bordeaux, évaluant le niveau de compréhension, de
satisfaction et le ressenti des patientes apres la consultation d’'information, a I'aide d’'un
auto-questionnaire (un score sur 10 points avec un point par réponse juste). Le niveau
de compréhension et de satisfaction était considéré comme bon en cas de score
> 8/10. Les facteurs associés a une bonne compréhension et a un niveau de

satisfaction élevé ont été évalués a l'aide d’une analyse univariée et multivariée.

Résultats : Au total, 300 patientes ont été incluses dans I'étude. Les patientes avaient
compris l'indication pour laquelle elles réalisaient un ADNIcT21 dans 77,3% des cas.
Un score de bonne compréhension a été retrouvé chez 180 patientes (60%), avec un
score moyen de 8,7/10. Le seul facteur associé a une mauvaise compréhension était
un bas niveau d’étude en analyse univariéee
(p < 0,01) et multivariée (p = 0,0019). Un bon niveau de satisfaction a été retrouvé
chez 156 patientes (92,3%), et une origine européenne était associée a un bon niveau

de satisfaction en analyse univariée (p = 0,045).

Conclusion : Cette étude met en évidence une bonne compréhension par les
patientes des informations recues aprés une consultation d’information sur le

ADNIcT21. Un niveau de satisfaction élevé est associé a ces consultations
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d’information et de conseil prénatal qui doivent rester au premier plan de la mise en

place de ce dépistage.

Objectives: To evaluate, after a consultation dedicated to prenatal counseling on the
Non Invasive Prenatal Test (NIPT), the understanding by the patients of the information
received, as well as their level of satisfaction and their feelings, and to study the factors

influencing these parameters.

Methods: We conducted a prospective, observational, single-center study between
November 2017 and November 2018 at the Bordeaux University Hospital, assessing
the level of understanding, satisfaction and the patient’s feelings after the consultation
of information, using a self-assessment questionnaire. They obtained one point per
correct answer, and a score out of 10 was calculated. The level of understanding and
satisfaction was considered good in case of a score > 8/10. Factors associated with
good or poor understanding and satisfaction were sought using univariate and

multivariate analysis.

Results: A total of 300 patients were included in the study. Patients had understood
the indication for which they performed NIPT in 77.3% of the cases. A score of good
comprehension was found in 180 patients (60%), with an average score of 8.7 / 10.
The only factor associated with poor understanding was a low level of study in both
univariate (p < 0,01) and multivariate analysis (p = 0.0019). A good level of satisfaction
was found in 156 patients (92.3%), and a European origin was associated with a good

level of satisfaction in univariate analysis (p = 0.045).
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Conclusion: This study highlights a good understanding by the patients of the
information received after a consultation of information on the NIPT. A high level of
satisfaction is associated with these information and prenatal counseling sessions

which must remain at the forefront of the implementation of this screening.
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Introduction

La trisomie 21 est la seule maladie d’origine génétique pour laquelle un dépistage
pendant le suivi de la grossesse est proposé systématiquement en France. C’est 'une
des anomalies chromosomiques les plus fréquentes : en effet elle concerne environ
une grossesse sur 400, et c’est la premiére cause de déficience intellectuelle d’origine
génétique. Sa fréquence augmente avec I'age maternel, un antécédent de grossesse
avec une trisomie 21 ou une translocation robertsonienne impliquant un chromosome

21 chez un des parents.

En 2007, la Haute Autorité de Santé (HAS) a publié des recommandations (1) qui ont
abouti a 'arrété du 23 juin 2009 (2) mettant en place la nouvelle stratégie de dépistage

de la trisomie 21.

Le dépistage combiné du premier trimestre associant les marqueurs sériques du
premier trimestre (PAPP-A et béta-hCG libre), 'age maternel, et la clarté nucale est
proposeé entre 11 et 13+6 semaines d’aménorrhée (SA) a toutes les femmes enceintes
d’'un singleton. Le dépistage combiné du premier trimestre permet de détecter 90%

des trisomies 21, avec un taux de faux positifs de 5% (3).

Si celui-ci n’a pas pu étre réaliseé, un dépistage du 2¢ trimestre entre 14 et 17+6SA est
alors proposé. Il consiste en un dépistage séquentiel intégré combinant les marqueurs
sériques du deuxieme trimestre (AFP, hCG, cestriol), 'age maternel, et la clarté nucale
mesurée lors de I'’échographie du premier trimestre, ou en un dépistage combinant

uniquement les marqueurs du deuxieme trimestre et 'age maternel.
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Pour 'ensemble de ces stratégies, la patiente était alors considérée a risque élevé de
trisomie 21 si le risque était supérieur a 1/250 ; dans ce cas la réalisation d'un

caryotype feetal par choriocentése ou amniocentéese était proposé.

Un caryotype était proposé d’emblée aprés I'échographie du premier trimestre, en
présence d’une clarté nucale > 3,5mm ou d’un signe échographique évocateur, en
raison du risque résiduel que le foetus soit porteur d’'une autre pathologie que celles
recherchées par le test ADNIcT21. Selon une méta-analyse publiée en 2015, ces
examens invasifs induisent un risque de perte foetale considéré proche de 0,11%
(1C95% 0,04-0,26) pour une amniocentese et 0,22% (IC95% 0,71-1,16) pour une

biopsie de villosités choriales (4).

Selon les données de I'Agence de la Biomédecine de 2014, cette nouvelle stratégie a
permis de diviser le nombre d’examens invasifs par deux, en conservant le niveau de
diagnostic prénatal de trisomie 21 (5). Mais cela restait insuffisant ; en effet en 2014
environ 18 500 examens invasifs a visée diagnostique ont été réalisés chez des
femmes ayant un niveau de risque de trisomie 21 feetale = 1/250. Le diagnostic de
trisomie 21 foetale n'a été confirmé par caryotype fcetal que dans 4% des cas (750
caryotypes), soit 1 cas confirmé pour 25 examens invasifs, ce qui impliquait que 96%
(17750 caryotypes par an) des gestes invasifs étaient réalisés sur des foetus non
porteurs de trisomie 21. Un dépistage plus fiable et non invasif s’avérait donc

nécessaire pour diminuer encore le nombre de procédures invasives.

L’ADN feetal circulant dans le plasma maternel a été découvert en 1997 (6), et avec
I'apparition de nouvelles techniques de séquengage, est né un nouveau test : le test
d’ADN libre circulant de la trisomie 21 (ADNIcT21) ou dépistage prénatal non invasif

de la trisomie 21 (DPNI), fondé sur la recherche d’une surreprésentation de séquences
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d’ADN feetal libre provenant du chromosome 21 au sein de ’ADN libre circulant dans

le sang maternel.

Ce test est disponible depuis 2013 en France, proposant le dépistage des trois
principales trisomies autosomiques (13, 18 et 21) (7). Il se déploie progressivement
dans toute 'Europe, mais I'encadrement de sa prescription en France n’a commencé
gu'en 2015, avec les recommandations de I'Association des Cytogénéticiens de
Langue Francaise (ACLF) (8) suivies en juin 2016 par le communiqué du Collége
National des Gynécologues Obstétriciens Francais (CNGOF) (9). L'ACLF
recommandait de proposer ce test pour les indications suivantes :

- Risque = 1/250 par les marqueurs sériqgues maternels, quelle que soit la stratégie
utilisée (combinée du ler trimestre, 2eme trimestre intégrant ou non la mesure de la
clarté nucale au ler trimestre) ;

- Age maternel = 38 ans pour les patientes n’ayant pas pu bénéficier du dépistage par
les marqueurs sériques maternels ;

- En cas d’antécédent de grossesse avec aneuploidie ou de translocation
robertsonienne parentale impliquant un chromosome 13 ou 21, sans passer par I'étape
des marqueurs sériques maternels et apres conseil génétique ;

- En cas de grossesse multiple, sans passer par I'étape des marqueurs sériques
maternels ;

- En cas de profil de marqueurs sériques maternels hors bornes, en particulier ceux

évocateurs de trisomie 18 (10).

Plusieurs méta-analyses ont validé I'utilisation du ADNIcT21 en pratique clinique. En

2014, I'équipe de Gil a publié une méta-analyse, actualisée par la suite en 2015 et
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2017 et appuyant leurs résultats, qui incluait 33 études dont 3 sur les grossesses
gémellaires, et qui comparait les résultats des ADNIcT21 réalisés aux caryotypes et
aux issues néonatales. Ces études mettaient en évidence pour les grossesses
singletons une sensibilité de 99% pour la trisomie 21, de 97 % pour la trisomie 18 et
de 92 % pour la trisomie 13, avec un taux de faux positif global de 0,43%. Pour les
grossesses gemellaires, la sensibilité pour la trisomie 21 était de 94,4% (11) (12) (13).
Une étude francaise publiée en 2016 retrouvait chez des patientes a risque élevé
d’aneuploidie une sensibilité et une spécificité du test de 100 % et 99,9 % pour la
trisomie 21, de 88 % et 99,9 % pour la trisomie 18, et de 100 % et 99,9 % pour la

trisomie 13 (14).

Cela a conduit, en mai 2017, aux recommandations de la HAS qui ont intégré le
ADNIcT21 dans la stratégie de dépistage de la trisomie 21 en recommandant de le
proposer a toutes les femmes enceintes de singletons avec un risque de trisomie 21
entre 1/1000 et 1/51 au dépistage du 1°" ou du 2° trimestre (15). Pour un risque
supérieur a 1/51, un caryotype foetal est a proposer en priorité. Si la patiente le refuse,
un ADNIcT21 est possible. La HAS n’a pas émis de recommandations pour les

grossesses multiples.

Ce test posait alors un probléme d’accessibilité et d’égalité de la prise en charge,
puisqu’il n’était pas pris en charge par la Sécurité Sociale et coltait jusqu’a 1200 euros
en 2013. Grace a 'augmentation du volume de tests realisés et a la concurrence, le
prix a baissé régulierement. Il était proposé a 650 euros en 2014, puis le prix s’est

stabilisé a partir de 2016 a 390 euros. Certaines mutuelles le remboursaient en partie.
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Le développement de la technique de séquencage par semi-conducteurs a également
permis de diminuer le prix du test. Le séquenceur par semi-conducteurs utilisé dans le
laboratoire de génie génétique du CHU de Bordeaux est le lon Proton, dont I'utilisation
pour le ADNIcT21 en pratique clinique a été validé par I'étude DANNI, une étude

prospective multicentrique réalisée par sept CHU, dont le CHU de Bordeaux (16).

En attendant son remboursement, depuis juillet 2015, le ADNIcT21 est au référentiel
des actes innovants hors nomenclature (RIHN), permettant sa prise en charge dans
les centres hospitalo-universitaires (CHU) au titre des Missions d’Enseignement, de

Recherche, de Référence et d’'Innovation (MERRI G03).

Ainsi, depuis juin 2017, le centre de Dépistage Diagnostic et Investigations
AntéNatalEs (DDIANE) de la maternité Aliénor d’Aquitaine du CHU de Bordeaux a pu
proposer la prise en charge de 12 ADNIcT21 par semaine. Une consultation dédiée a
été créée et précédait la réalisation du test. Elle permettait d’expliquer le test au couple

et de valider 'indication.

Devant la mise en place de ce nouveau test de dépistage, nous avons cherché a
évaluer le niveau de compréhension des patientes sur les informations données durant
la consultation. En effet, les notions de génétique, de test de dépistage versus tests
diagnostiques, de « population a haut risque » sont complexes. D’autre part, les
patientes peuvent étre perdues dans le flux des examens, qui sont potentiellement
anxiogenes du fait de leur complexité, de la fiabilité relative des examens de dépistage
et de I'étalement dans le temps que représente 'accumulation des différents tests
amenant jusqu’au diagnostic. Nous avons donc également cherché a évaluer leur

satisfaction et leur ressenti.
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L’objectif principal de notre étude était d’évaluer, a la fin de la consultation, la
compréhension par les patientes des informations recues, et d’étudier les facteurs
influencant la compréhension. Les criteres de jugement secondaires étaient d’évaluer
d’'une part la satisfaction des patientes et les facteurs qui influencaient la satisfaction,
et d’autre part d’évaluer le ressenti des patientes par rapport a la consultation, pour

recueillir leurs opinions face aux enjeux économiques et éthiques entourant ce test.

Patientes, matériel et méthodes

1. Schéma de I’étude

Une étude prospective, observationnelle, monocentrique, évaluant la compréhension,
la satisfaction et le ressenti des patientes sur les informations recues lors de la
consultation dédiée au ADNIcT21, a laide d'un questionnaire remis aprés la
consultation d’information sur le ADNIcT21 (Annexe 1), a été mise en place au CHU

de Bordeaux entre novembre 2017 et novembre 2018.

L’étude était présentée oralement en fin de consultation a toutes les patientes. Celles
acceptant de remplir le questionnaire donnaient leur consentement oralement pour
participer a I'étude. Le questionnaire débutait par une présentation de I'étude et de ses
objectifs. Conformément au décret n° 2017-884 du 9 mai 2017, cette étude ne reléve

pas d’'une validation par un Comité de Protection des Personnes (CPP).
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2. Population et déroulement de I’étude

De novembre 2017 & novembre 2018, les patientes adressées au centre DDIANE par
leur gynécologue ou leur sage-femme pour un ADNIcT21 et acceptant de répondre au

questionnaire ont été incluses de maniére prospective et consécutive.

Les indications retenues au centre DDIANE pour la prise en charge du ADNIcT21

étaient alors:

Marqueurs sériques maternels du premier ou du deuxiéme trimestre = 1/300 ;

- Antécédent de trisomie 13, 18 ou 21 lors d’'une précédente grossesse ;

- Antécédent de translocation robertsonienne impliquant un chromosome 13 ou
21;

- Grossesses gémellaires monochoriales ;

- Age = 38 ans sans dépistage du premier ou du deuxieme trimestre ;

- Profil de marqueurs atypiques :

. Calcul impossible

. Un seul marqueur (PAPP-A ou hCG) = 5 MoM

. Les deux marqueurs (PAPP-A et hCG) < 0,25 MoM

. Un seul marqueur (PAPP-A ou hCG) =< 0,25 MoM et risque entre 1/300 et

1/1000.

Le seuil de risque de 1/300 n’est pas le seuil préconisé par la HAS dans ses
recommandations de 2017. En effet, le projet de recherche permettant de proposer ce
test en le prenant en charge entierement était limité, ne permettant pas de prendre en
charge toutes les indications. L’équipe du centre DDIANE a donc fait des choix dans

les indications du test, tout en respectant les indications de 'ACLF, notamment en le
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proposant a partir du seuil de 1/300 et pas 1/1000, afin de cibler les patientes a plus

haut risque.

Avant la réalisation du test, une consultation de conseil prénatal sur le ADNIcT21 était
réalisée, par un obstétricien, une sage-femme, un interne d’obstétrique ou un
généticien. A la fin de celle-ci le clinicien leur remettait le questionnaire. La participation

était libre et anonyme.

Les patientes qui ne comprenaient pas ou ne lisaient pas le francais, qui n’avaient pas
rempli le questionnaire en entier, ou qui avaient un niveau de compréhension trop

faible pour le remplir ont été exclues.

3. Conception du questionnaire (Annexe 1)

Ce questionnaire a été développé en vue d’évaluer la compréhension, la satisfaction
et le ressenti des patientes sur les informations recues lors de la consultation dédiée

au ADNIcT21.

La premiére partie du questionnaire recensait I'age, le niveau d’étude et l'origine
géographique. Puis la patiente renseignait les caractéristiques de sa grossesse :
parité, grossesse issue d’'une procréation médicalement assistée (PMA), grossesse
singleton ou multiple, le terme de la grossesse au moment de la consultation, son
risque combiné du premier ou deuxieme trimestre le cas échéant, l'indication pour

laquelle elle effectuait le test selon elle.

La deuxieme partie était composée de 25 questions évaluant la compréhension et la

satisfaction.
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Les 10 questions évaluant la compréhension reprenaient les explications données
durant la consultation. Les réponses étaient sous forme de case a cocher, « oui »,
« non », « je ne sais pas ». Un score maximal de 10 points était obtenu si toutes les
réponses étaient exactes, un point était obtenu pour chaqgue réponse correcte et zéro
point pour chaque réponse fausse ou la réponse « je ne sais pas ». Le score de
compréhension sur 10 a été calculé uniquement pour les patientes qui avaient répondu
aux 10 questions de compréhension. Un score inférieur a 8/10 était considéré comme
mauvais, et égal ou supérieur a 8/10 considéré comme bon. Nous avons choisi un
seuil haut car le questionnaire étant rempli immédiatement apres la consultation, la
compréhension doit étre élevée a ce moment-1a, I'objectif étant de constituer une aide

a la décision de réaliser ou non le test.

Les cing questions évaluant la satisfaction étaient proposées sous forme de grille de
chiffres a entourer sur une échelle numérique de 0 a 10. La somme des réponses était
sur 50 points rapportés sur 10. Un score inférieur a 8/10 était considéré comme un
mauvais niveau de satisfaction, et égal ou supérieur a 8/10 considéré comme un bon

niveau de satisfaction.

Dix guestions évaluant le ressenti des patientes concernant le test en lui-méme, et les
enjeux économigues et éthiques qui entourent sa prescription, étaient proposées sous
forme de case a cocher : « oui », « non », « je ne sais pas ». La derniére question
invitait la patiente a suggérer comment améliorer selon elle la consultation : les

réponses étaient libres et ont été analysées par theme.

Les résultats des tests ADNICT21 ont été récupérés a posteriori, ainsi que, en cas de

résultat positif, les résultats du caryotype ou l'issue de la grossesse.
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4. Méthodes statistiques utilisées

L’ensemble des analyses statistiques a été effectué a I'aide du logiciel R 3.5.1.

Les variables qualitatives ont été décrites en termes d’effectif et de pourcentage.
Les variables quantitatives ont été décrites en termes d’effectif, de moyenne et
d’écart-type.

Les variables qualitatives ont été comparées entre les groupes par le test du Chi-
deux, du Chi-deux corrigé ou de Fisher, selon les valeurs des effectifs attendus sous
I'hnypothése d’'indépendance. Un modéle de régression logistique a été utilisé afin de
prendre en compte les variables d’ajustement.

Les variables quantitatives ont été comparées entre les groupes par le test de
Student si les conditions de validité du test étaient respectées (distribution normale,
variances homogenes). Si les variances étaient inégales entre les deux groupes, un
test de Student pour variances inégales a été utilisé. Si la distribution n’était pas
normale, un test de Wilcoxon a été utilisé.

Le seuil retenu pour le risque de premiere espéce était fixé a 5%.

Résultats

1. Caractéristiques des patientes (Figure 1)

Parmi les 545 patientes qui ont eu une consultation dédiée au test ADNIcT21 entre
novembre 2017 et novembre 2018, le questionnaire a été proposé a 403 patientes.
Parmi celles-ci, 48 patientes ont refusé de participer a I'étude. Le questionnaire n’a

pas été distribué aux 142 patientes restantes pour différentes raisons : oubli de le
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proposer, plus de questionnaire dans la salle de consultation. Un bon niveau de
participation était observé puisque 88,1% des questionnaires proposés ont été
acceptés. Parmi les 355 patientes ayant accepté de participer a I'étude, 55 ont été
exclues car leur questionnaire n’était pas analysable, en raison d’une barriere de la
langue pour 37 patientes, d’un niveau de compréhension trop faible pour neuf
patientes, et neuf questionnaires étaient incomplets. Pendant la période d’inclusion de

I'étude, 300 patientes ont donc été incluses de maniére consécutive et prospective.

24



Patientes en consultation
ADNIcT21

N =545

Questionnaires proposés

N =403

Patientes ayant accepté de
participer a I’étude

N =355

Population d’étude :
Questionnaires analysés

N =300

Figure 1. Diagramme de flux de I'étude.
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Questionnaires non proposés
N =142

. Oubli de le proposer N = 137
. Questionnaire manquant N =5

Refus de participer a I’étude
N =48

Patientes exclues de I’étude

. Impossibilité de remplir le
questionnaire pour barriére de la
langue N =37

. Niveau de compréhension trop
faible N=9

. Questionnaire incomplet N =9




Les caractéristiques maternelles socio-démographiques et les caractéristiques de la
grossesse des patientes incluses dans I'étude sont décrites dans le Tableau 1. L’age
maternel moyen des femmes a l'inclusion était de 35,1 ans, avec des extrémes de 19
a 45 ans, un age moyen élevé comme attendu dans cette population sélectionnée
(rage moyen des femmes enceintes en France en 2018 est 30,6 ans selon I'Insee).
Elles étaient principalement d’origine européenne (88,7%). L'IMC était connu pour 139
patientes. L'IMC moyen était de 25,3 kg/m? avec des extrémes de 15 a 44. La

proportion de femmes avec un IMC > 30 était de 12,9%.
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Tableau 1. Caractéristiques de la population de I'étude.

Effectif % ou DS*
Caractéristiques maternelles N/300 ou
moyenne
o Socio-démographiques
Age maternel (années) moyenne 35,1 5,4
18-30 60 20,1
31-38 142 47,5
>38 97 32,4
Données manquantes 1 0,3
Niveau d’étude
Brevet 49 17,2
Bac 64 22,5
Bac+2 46 16,1
>Bac+2 126 44,2
Données manquantes 15 5
Origine géographique
Européen 260 88,7
Africain 8 2,7
Afrique du Nord 9 3,1
Ameéricain 5 1,7
Asiatique 3 1
Autre 8 2,7
Données manquantes 7 2,3
Indice de masse corporelle (IMC en kg/m2) moyenne 25,3 5,4
<25 74 53,2
25-30 47 33,8
>30 18 12,9
Données manquantes 161 53,6
o Antécédents obstétricaux
Antécédent de FCS 87 36,1
Antécédent d'IMG 39 16,2
Antécédent d’enfants nés vivants 185 77,1
Antécédent d’anomalie chromosomique 5 1,7
Antécédent familial d’anomalie chromosomique 14 4,7

Suite du tableau 1 page suivante
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Effectif % ou DS*

Caractéristiques maternelles N/300 ou
moyenne

o Caractéristiques de la grossesse

Terme (semaines d’aménorrhée) moyenne 17 3,6
1¢" trimestre (<14SA) 31 10,3
2¢ trimestre (14-28SA) 262 87,3
3¢ trimestre (>28SA) 7 2,3

Gestité
Primigeste 59 19,7
Deuxiéme geste ou plus 240 80
Données manquantes 1 0,3

Grossesse issue de la PMA

29 9,7
Grossesse gémellaire
33 11

Chorionicité N=31/33

Bichoriale 1 3,2

Monochoriale-biamniotique 30 96,8

o Provenance des couples
Couple adressé par
Médecin 248 82,7
Sage-femme 38 12,7
Données manquantes 14 4,7
Exercant en
Cabinet de ville 99 33
Maternité de niveau 1 72 24
Maternité de niveau 2 59 19,7
Maternité de niveau 3 51 17
Données manquantes 19 6,3
Ont été informées de I'existence du ADNIcT21 par (plusieurs réponses possibles)
Gynécologue, sage-femme 283 94,3
Recherches personnelles internet, forums 20 6,7
Médecin traitant 15 5
Famille, amis 15 5
Presse, télévision 4 1,3
Données manquantes 6 2

* DS= déviation standard

Absence de données manquantes lorsqu’elles ne sont pas renseignées
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2. Antécédents obstétricaux et caractéristiques de la grossesse

L’age gestationnel moyen lors de la consultation était 17SA (entre 11SA et 32SA,
médiane : 16SA), avec 87,3% des patientes dans le deuxieme trimestre de la

grossesse, 10,3% au premier trimestre et 2,3% au troisiéme trimestre.

Les patientes étaient primigestes dans 19,7% des cas (n = 59), 36,1% (n = 87) des
patientes avaient un antécédent de fausse couche, et 16,2% (n = 39) des patientes

avaient un antécédent d’'IMG.

La grossesse était issue d'une PMA dans 9,7% des cas (n = 29).

Il y avait 11% de grossesses gémellaires (n = 33), dont 96,8% de monochoriales (n =

30).

Les patientes étaient majoritairement adressées en consultation d’information par des
gynécologues (82,7%), travaillant dans une maternité (67%) ou en cabinet de ville
(33%). Pour 94,3% d’entre elles, c’était par leur gynécologue ou leur sage-femme
gu’elles avaient été informées de l'existence du ADNIcT21. Les autres sources
d’'information étaient : Internet (6,7%), leur médecin traitant (5%), leur famille et amis

(5%), la télévision ou la presse (1,3%).

3. Reésultats du dépistage par les marqueurs sériques et par le test ADNIcT21

Comme décrit dans 'Annexe 2, les patientes avaient effectué le dépistage par les
marqueurs sérigues du premier ou du deuxieme trimestre dans 245 cas (81,7%). Alors
que cela n’est pas recommandé dans cette population, 7 grossesses gémellaires sur

33 (21,2%) avaient réalisé des marqueurs sériques.
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Parmi les sept ADNIcT21 positifs (2,3%), six retrouvaient une trisomie 21 et un une
trisomie 18, qui ont toutes été confirmées par un prélevement invasif avec réalisation
d’'un caryotype. D’autre part, des trisomies confinées au placenta ont été retrouvées
(une trisomie 18, deux trisomies 16 et une trisomie 7). Il n’y a eu aucun cas de faux
négatif sur notre période de recueil. Pour 13 patientes (4,3%) il a été nécessaire de
repasser un deuxieme test a partir du méme échantillon, en raison des criteres de
qualité non remplis pour la validation du résultat. Aucun second prélévement n’a été
nécessaire. La sensibilité et la spécificité du ADNIcT21 étaient donc de 100% pour les
trisomies 13, 18 et 21 pour les tests effectués dans notre population. Ces résultats

étaient conformes aux performances attendues pour ce test (13) (14).

4. Evaluation de la compréhension des patientes, analyse des facteurs

influencant la compréhension

Les indications pour lesquelles les patientes étaient adressées pour bénéficier d’'un

ADNIcT21 étaient :

- Un dépistage combiné du premier ou du deuxiéme trimestre augmenté
(62,3%) ;

- Une grossesse gémellaire (11%) ;

- Un antécédent de grossesse avec une trisomie 13, 18 ou 21 (10,3%) ;

- Des marqueurs sériques atypiques (2,6%) ;

- Un age supérieur a 38 ans sans dépistage par les marqueurs sériques (0,7%) ;

- Des anomalies chromosomiques parentales connues (0,7%).
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Comme décrit dans le Tableau 2, les patientes avaient compris l'indication pour

laguelle elles réalisaient un ADNIcT21 dans 77,3% des cas.

Le score de compréhension sur 10 points a été calculé pour les 300 patientes incluses.
Parmi ces 300 patientes, 180 (60%) avaient un score suggérant une bonne
compréhension, avec un score moyen de 8,7/10, et 120 patientes (40%) avaient un

score suggérant une mauvaise compréhension, avec un score moyen de 5,9/10.

En analyse univariée (Tableau 3), le seul facteur significativement associé a une
mauvaise compréhension était un bas niveau d’étude (p < 0,01). Aucun autre facteur
(Age maternel, parité, age gestationnel, origine géographique, indication de ADNIcT21,
durée estimée de la consultation, présence du conjoint a la consultation) ne retrouve
d’association significative. Nous avons donc émis I'hypothese qu’un bas niveau
d’étude était associé a un niveau de compréhension plus faible, et avons testé cette
hypothése par une analyse multivariée, par un modéle de régression logistique.
L’analyse multivariée montrait également aprés ajustement que le bas niveau d’étude

était associé a un niveau de compréhension plus faible (p = 0,0019).
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Tableau 2. Evaluation de la compréhension des patientes.

Questions de compréhension

Effectif (N/300)

%

Indication du ADNIcT21 selon la patiente (plusieurs réponses possibles)

Marqueurs sérigques augmentés

Age > 38 ans

ATCD lors d’une précédente grossesse d’une trisomie 13 18 21
Grossesse gémellaire

Anomalie chromosomique connue

Autres

Données manquantes

Indication du ADNIcT21 réelle

Marqueurs sériques augmentés

ATCD lors d’une précédente grossesse d’une trisomie 13 18 21
Age > 38 ans sans dépistage

Grossesse gémellaire

Marqueurs sériques atypiques

Anomalie chromosomique connue

Autres

Indication du test comprise

Oui

Non

Q9 : Le DPNI est un outil permettant de dépister toutes les
trisomies (réponse attendue : NON)

Non w

Oui

Je ne sais pas

Q10 : Ce test permet de rechercher d'autres anomalies,
génétiques ou non (réponse attendue : NON)

Non w

Oui

Je ne sais pas

Q11 : La réalisation de ce test permet de diminuer le nombre
d’amniocenteses (réponse attendue : OUI)

oui *

Non

Je ne sais pas

Q12 : Le résultat du test est fiable a ?
(réponse attendue : 99%)

99% *

100%

50%

Je ne sais pas

164
98
35
23
2
18
11

221
31

w N o

232
68

71
223

189

92
19

266

18
16

292

3
1
4

Suite du tableau 2 page suivante
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54,7
32,7
11,7
7,7
0,7

3,7

73,7
10,3
0,7
9,7
2,6
0,7
0,9

77,3
22,7

23,7
74,3

63

30,7
6,3

88,7

5,3

97,3

0,3
1,3



Questions de compréhension Effectif (N/300) %

Q13 : Si le test ne retrouve pas d’anomalie, les échographies
de dépistage du 2°¢ et 3¢ trimestre restent indispensables
(réponse attendue : OUI)

Oui * 239 79,7
Non 34 11,3
Je ne sais pas 27 9

Q14 : Si le test retrouve une anomalie, on me proposera de
réaliser un caryotype via une amniocentése pour faire le
diagnostic de certitude de trisomie (réponse attendue : OUI)

Oui * 284 94,7
Non 7 2,3
Je ne sais pas 9 3

Q15 : Si le test ne retrouve pas d’anomalie, mon enfant peut
quand méme dans de rares cas étre atteint de trisomie 13, 18
ou 21 (réponse attendue : OUI)

Oui * 231 77
Non 52 17,3
Je ne sais pas 17 5,7

Q16 : Si le test retrouve une anomalie, mon enfant peut
quand méme dans de rares cas ne pas étre atteint de
trisomie (réponse attendue : OUI)

Oui * 222 74
Non 39 13
Je ne sais pas 39 13

Q17 : Pensez-vous que le DPNI apporte plus d’informations
que les marqueurs sanguins maternels du premier trimestre
pour rechercher une trisomie 21 ? (réponse attendue : OUI)

Oui * 264 88
Non 11 3,7
Je ne sais pas 25 8,3

Q18 : Pensez-vous que le DPNI apporte autant d’informations
qu’une amniocenteése ? (réponse attendue : NON)

Vrai * 216 72
Oui 55 18,3
Je ne sais pas 29 9,7

CRITERE DE JUGEMENT PRINCIPAL :
SCORE DE COMPREHENSION /10

Bonne compréhension (score >=8/10) 180 60
Moyenne 8,7/10
Mauvaise compréhension (score <8/10) 120 40
Moyenne 5,9/10

* Réponse annoncée comme correcte lors de la consultation d’information sur le
ADNIcT21
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Tableau 3. Evaluation des facteurs influencant la compréhension en analyse

univariée et multivariée par régression logistique.

Facteurs associés a une bonne N/300 | OR? brut | 1C95%" p OR IC95% p
compréhension ajusté*®
Niveau d’étude 285 <0,01 0,0019
- Brevet 1 1
- Bac 1,5 0,7;3,3 1,7 0,6;4,5
- >bac 3,5 1,8;6,9 3,8 1,7;9
Age gestationnel 300 0,8 0,6
- <14SA 1 1
- 14-285A 1,3 0,6;2,7 0,6 0,2;2
- >28SA 1,1 0,2;6,4 1,5 0,1;39
Origine géographique 293 0,3 0,3
- Autre 1 1
- Européenne 1,5 0,7;3,1 1,7 0,7;4,3
Age maternel 299 0,35 0,3
- 18-30ans 1 1
- 31-38ans 1,52 0,8;2,8 1,8 0,7;5
- >38ans 1,51 0,9;2,9 2,3 0,8;6,9
Conjoint Présent 300 0,8 0,9
- Non 1 1
- Oui 1,1 0,6;1,7 1 0,6;2
Parité 299 0,5 0,2
- Nullipare 1 1
- Multipare 0,8 0,4;1,4 0,6 0,2;1,4
Indication de ADNIcT21 300 0,73
- Marqueurs sériques 1 1 0,83
augmentés
- Antécédent de trisomie 0,75 0,4;1,6 1,25 0,5;3,5
ou d’anomalie
chromosomique
- Autre 0,89 0,5;1,5 1,18 0,6;2,2
Durée estimée de la consultation | 300 0,4 0,9
- > 15 minutes 1 1
- <15 minutes 1,3 0,7;2,4 1,1 0,5;2,4

a0dds-Ratio
bIntervalle de confiance a 95%
* Ajustement sur :

Age maternel (18-30 ; 31-38 ; >38 -> Référence 18-30)
Parité (Nullipare ; Multipare -> Référence nullipare)
Age gestationnel (1* trimestre ; 2° trimestre ; 3° trimestre -> Référence 1°' trimestre)
Indication de ADNIcT21 (Marqueurs sériques augmentés ; Antécédent de trisomie ou
d’anomalie chromosomique ; Autre -> Référence marqueurs sériques augmentes)

- Origine géographique (européenne ; autre -> Référence autre)
- Conjoint présent (oui ; non -> Référence non)
- Durée de la consultation (< 15 minutes ; > 15 minutes -> Référence < 15 minutes)
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5. Evaluation de la satisfaction et du ressenti, analyse des facteurs influencant

le niveau de satisfaction
Les patientes étaient trés satisfaites de la consultation ADNIcT21, avec une moyenne
supérieure a 9/10 pour chaque question. Le Tableau 4 reprend les questions de

satisfaction et de ressenti du questionnaire.
Elles estimaient que la consultation durait environ 15 minutes pour 82,3% d’entre elles.
Le conjoint n’était présent que lors de 45% des consultations.

L’anxiété par rapport a la réalisation du test et a I'attente des résultats était importante,
avec un score moyen de 6,8/10. Pourtant 93,3% des patientes ont déclaré qu’elles
préféraient le test ADNIcT21 a 'amniocentése d’emblée, et qu’elles se sentiraient
entierement rassurées pour 88,9% d’entre elles en cas de ADNIcT21 négatif. Elles
pensaient que le test ADNIcT21 devrait étre remboursé pour toutes les femmes
enceintes dans 90,9% des cas, et pour 65,8% des patientes qu’il devrait étre proposé

a toutes les femmes enceintes.

Malgré le fait qu’elles recevaient toutes un document d’information associé au
formulaire de consentement, dans pres de la moitié des cas (47%), elles déclaraient

ne pas avoir regu de support d’'information.

Les suggestions d’amélioration de la consultation ADNIcT21 par les patientes

étaient :

- Laréalisation du prélevement au méme endroit que la consultation ;
- D’égayer la salle d’attente ;
- De préciser lors de la prise du rendez-vous que la présence du conjoint était

souhaitée ;
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De délivrer un support d’'information ;

D’étre plus rassurée par le clinicien lors de la consultation ;

D’avoir acces plus pres de leur domicile a une consultation ADNIcT21 ;

Que le délai d’'obtention des rendez-vous et des résultats soient plus courts ;

- QUiil y ait plus de communication aupres du grand public sur I'existence de

structures comme le centre DDIANE.

Un bon score de satisfaction était retrouvé pour 156 patientes (92,3%), et 13 patientes

(7,8%) avaient un score de satisfaction bas.

En analyse univariée (Tableau 5), le seul facteur significativement associé a une
bonne satisfaction était I'origine géographique européenne (p = 0,045). Aucun autre
facteur (age maternel, parité, age gestationnel, niveau d’étude, indication de
ADNIcT21, durée estimée de la consultation, présence du conjoint a la consultation)

n’était significativement associé a une bonne satisfaction.
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Tableau 4. Evaluation de la satisfaction des patientes, analyse des facteurs
influengant le niveau de satisfaction.

Questions évaluant la satisfaction et options Moyenne Minimum-Maximum
de réponse (DS*)
Q1 : Pensez-vous avoir regu une information 9,5(0,9) 5-10

de bonne qualité sur le DPNI ? [0-10] N=298

Q2 : Pensez-vous avoir compris toute 9,6 (0,8) 5-10
l'information qui vous a été donnée ? [0-10]

N=299

Q3 : Pensez-vous que le médecin ait pris 9,6 (0,9) 5-10

suffisamment de temps pour vous expliquer le
DPNI? [0-10] N=300

Q8 : Pourriez-vous noter votre satisfaction 9,42 (0,9) 5-10
globale sur l'information regue ? [0-10] N=296

Q6 : Les informations ont-elles été comprises 9,3 (1,6) 0-10
de maniere identique par votre conjoint?

[0-10] N=169

SCORE DE SATISFACTION /10 N %

Bon niveau de satisfaction (score >=8/10) 156 92,3

Moyenne (DS) 9,7/10 (0,54)

Mauvais niveau de satisfaction (score <8/10) 13 7,7

Moyenne 7/10 (0,64)

* DS= déviation standard

37



Tableau 5. Evaluation des facteurs influencant la satisfaction en analyse
univariée par le test de Chi2 ou Student.

Facteurs associés a la Bon niveau de Bas niveau de p
satisfaction satisfaction satisfaction
N/300 (%) N/300 (%)
Niveau d’étude N= 146 13 0,56
- Brevet 34 (23,3) 4(30,8)
- Bac 33 (22,6) 4(30,8)
- >bac 79 (54,1) 5(38,5)
Age gestationnel N= 156 13 0,69
- <14SA 14 (8,9) 0
- 14-28SA 139 (89,1) 13 (100)
- >28SA 3(1,9) 0
Origine géographique N= 153 13 0,045
- Autre 15(9,8) 4(30,8)
- Européenne 138 (90,2) 9(69,2)
Age maternel N= 155 13 0,7
- 18-30ans 38 (24,5) 2 (15,4)
- 31-38ans 68 (43,9) 6 (46,2)
- >38ans 49 (31,6) 5(38,5)
Conjoint Présent N= 156 13 0,73
- Non 31(19,9) 3(23,1)
- Oui 125 (80,1) 10(76,9)
Parité N= 156 13 0,74
- Nullipare 34 (21,8) 11 (84,6)
- Multipare 122 (78,2) 2 (15,4)
Indication de ADNIcT21 N= 156 13 0,51
- Marqueurs sériques 97 (62,2) 10 (76,9)
augmentés
- Antécédent de trisomie | 17 (10,9) 0
ou d’anomalie
chromosomique
- Autre 42 (26,9) 3(23,1)
Durée estimée de N= 156 13 0,71
la consultation
- > 15 minutes 29 (18,9) 3(23,1)
- < 15 minutes 127 (81,4) 10 (76,9)
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Tableau 6. Evaluation du ressenti des patientes.

Questions de ressenti et options de réponse Effectif (N/300

*
ou moyenne) % ou DS

Q19 : Etes-vous anxieuse par rapport a la
réalisation du test et a I'attente du résultat ?
[0-10]
Moyenne 6,8 3
Données manquantes 3 1
Q20 : Auriez-vous préféré d'emblée avoir
recours a une amniocenteése ?
Oui 18 6
Non 278 93,3
Je ne sais pas 2 0,7
Données manquantes 2 0,7
Q21 : Serez-vous entiérement rassurée si le DPNI ne retrouve pas d’anomalie ?
Oui 265 88,9
Non 33 11,1
Données manquantes 2 0,7
Q22 : Pensez-vous que ce test devrait étre
remboursé pour tout le monde ?
Oui 271 90,9
Non 27 9,1
Données manquantes 2 0,7
Q23 : Pensez-vous que ce test devrait étre
proposé a toutes les femmes enceintes quel
que soit le contexte ?
Oui 194 65,8
Non 99 33,6
Je ne sais pas 2 0,7
Données manquantes 5 1,7

Q4 : Combien de temps a duré la consultation selon vous ?

15 minutes 247
30 minutes 47
45 minutes 3
60 minutes 3

Suite du tableau 6 page suivante
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Questions de ressenti et options de réponse Effectif (N/300 ou moyenne) 9% ou DS*

Q7 : Avez-vous regu un document d’information sur le DPNI lors de la consultation ?

Oui 145 48,3
Non 141 47
Données manquantes 14 4,7

Q24 : Auriez-vous une suggestion pour améliorer
cette consultation ?

- Etrerassurée (3) : démarrer la consultation par les points positifs, rassurants (CN faible)/
rassurer les futures mamans, tout simplement/ proposer une échographie
supplémentaire, cela rassurerait un peu d'en refaire une dans ces circonstances

- plus d'information de communication par rapport a ce type de centre DDIANE

- s'assurer que l'information a été faite au préalable. Je venais pour une prise de sang et
j'ai eu en plus une consultation. Mon gynéco m'avait déja présenté le test

- préciser lors de la prise du rendez-vous que la présence du pere est souhaitée

- Support d’information (3) : donner un livret d'informations / avoir un support
d'information/ Peut-étre qu'il y a un intérét a envoyer par courrier la feuille d'information
avant la consultation

- peu d'information sur le systéme d'amplification (qui ne fonctionne pas toujours
apparemment)

- Tout centraliser au méme endroit (3) : que le prélevement soit effectué a DDIANE/ faire
la prise de sang sur place/ effectuer la prise de sang sur le méme lieu que la consultation,
avec la sage-femme

- Délai pour le rendez-vous et les résultats (3) : avoir une consultation plus rapidement
(une semaine puis 10-15 jours pour les résultats... c'est stressant)/ résultats plus rapides/
il faudrait que cela soit plus rapide

- Salle d’attente (4) : changer le néon de la salle d'attente/ lieu non chaleureux, sombre/
égayer le lieu, salle d'attente tout particulierement/ plus jolie salle d'attente

- Eloignement du domicile (3) : proximité, j’habite a 200km/ proposer cette consultation
dans une structure plus proche de notre domicile/ il faudrait que le DPNI soit disponible
dans plus de centres médicaux

* DS= déviation standard

Absence de données manquantes lorsqu’elles ne sont pas renseignées.
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Discussion

Nos résultats semblent montrer que la mise en place au centre DDIANE d’une
consultation dédiée au conseil prénatal sur le dépistage de la trisomie 21, et en
particulier sur le test ADNIcT21, s'accompagne d’'un bon niveau de connaissances sur
le test ADNIcT21 aprés la consultation, et pour la grande majorité des patientes d’un
taux de satisfaction tres élevé. La réalisation du test et I'attente des résultats sont
pourvoyeurs d’une anxiété importante. Néanmoins si le test est négatif, les patientes
sont rassurées, ce qui indique une confiance vis-a-vis du test ADNIcT21 importante

bien que ce soit un examen de dépistage et non de diagnostic.

1. Voies d’amélioration de la compréhension

+ Formation

Un niveau de compréhension insuffisant était retrouvé chez 40% des patientes. Nos
résultats indiquent qu’'un bas niveau d’étude était significativement associé a une
mauvaise compréhension. Nous devons donc nous interroger sur les moyens

d’améliorer la compréhension, en ciblant notamment la population présentant un bas

niveau d’étude.

Une premiére piste d’amélioration serait de mettre I'accent sur la formation des
professionnels délivrant les informations aux patientes, c’est-a-dire, en priorité, les
gynécologues, les sages-femmes et les médecins généralistes. Une étude publiée en
2018 et interrogeant les gynécologues-obstétriciens membres du CNGOF, montrait
que trois quarts des gynécologues interrogés considerent qu’une formation
complémentaire concernant la prescription de ce test serait utile, comme cela est

recommandé par la HAS (17).
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En Aquitaine, le réseau Périnatal ne propose pas encore de formations sur le
ADNIcT21 pour les professionnels de santé. Une formation sur les évolutions récentes
du dépistage de la trisomie 21 et sur la facon de délivrer une information de qualité
aux patientes pourrait étre proposée, lors de la formation initiale puis en formation
continue. Ce sujet pourrait faire I'objet d’'un programme de DPC (Développement

Professionnel Continu).
+ Document d’information

Une seconde piste pour améliorer la compréhension serait d’optimiser les supports
d’'information disponibles. L’accés a Internet permet aux femmes de s’informer de
maniére autonome grace a des ressources accessibles en ligne, mais la masse
d’informations disponibles contient parfois des données fausses ou contradictoires, et
peut devenir contre-productive dans l'aide a la décision concernant la réalisation ou
non du ADNIcT21. Le site Internet du Réseau Périnatal de Nouvelle-Aquitaine
(www.RPNA.fr), accessible a la fois aux professionnels et au public ne mentionnait
pas les nouvelles recommandations en matiére de dépistage par le ADNIcT21
apparues depuis 2015 jusqu’au 5 aolt 2019. Il nous a semblé intéressant de le mettre
a jour, et d’'intégrer le document d’information de la HAS a télécharger pour le public
et les professionnels. Le Réseau et les professionnels pourraient promouvoir
I'existence de ce site auprés du public pour que les patientes se renseignent aupres

d’une source fiable et mise a jour.

Le nouveau document d’information proposé par la HAS (Annexe3), rendu obligatoire
par l'arrété du 14 décembre 2018 (18), reprend comme l'ancien les principales
informations concernant le ADNIcT21. Le consentement écrit est un document a part,

alors que I'ancien document d’information était inclus avec le consentement. Cela rend
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sans doute le document plus clair pour les patientes, en effet dans notre étude 50%

des patientes avaient déclaré ne pas avoir regu de document d’information.

Il s’agit malgré tout d’'un document tres formel, et peut-étre trop complexe pour les
personnes présentant un bas niveau d’étude. Nous avons pensé qu’un support
d’information plus simple pourrait étre proposé en complément de celui de la HAS. En
effet, il a été démontré qu’une information est mieux comprise et retenue si elle est
délivrée par une deuxieme source d’'information, et que le support papier associée a
'information orale obtenait un meilleur résultat qu’une information orale seule ou

associée a une vidéo (19).

De plus, une étude publiée en 2015 a montré que parmi les différents supports
existants pour délivrer une information, les femmes préféraient le support papier (20).
Une autre étude, publiée en 2018, proposait aux patientes un livret d’'information sur
le ADNIcT21 et mesurait les connaissances avant-apres sur le test : il passait de 4 a

69% de bonnes réponses apreés le livret (21).

Nous avons donc réalisé un livret d’'information (Annexe 4) afin de reprendre sous
forme de questions réponses courtes et simples les principales données de la
consultation ADNIcT21. Le dépliant est en couleur et accompagné d'illustrations. Il
pourrait étre distribué aux patientes en fin de consultation ou étre disponible en salle
d’attente en amont de la consultation, afin de leur laisser le temps de s’approprier son
contenu. La consultation pourrait alors étre un temps de précision de l'information et
d’aide a la décision. Il peut également servir de support de dialogue, et a faciliter la
mémorisation des informations, en permettant a la patiente de le relire plus tard, ou de

pouvoir le partager avec son conjoint s’il n’a pu étre présent lors de la consultation.
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2. Pistes pour améliorer la satisfaction et le ressenti des patientes

Notre étude montre un treés fort taux de satisfaction des patientes en rapport avec la

consultation dédiée au ADNIcT21.

Une étude s’est intéressée aux criteres les plus importants pour les couples
concernant le test ADNIcT21 : les critéres arrivant en téte étaient le prix du test, puis

sa performance, et enfin le délai de réception du résultat (22).

+ Remboursement du test ADNIcT21

Le remboursement du test ADNIcT21 est au cceur des problématiques qui entourent
sa diffusion dans notre offre de soin. Dans notre étude, le CHU de Bordeaux prenait
en charge la totalité du prix du test, mais nous ne pouvions le proposer a I'ensemble
des patientes avec un risque compris entre 1/250 et 1/1000 pour des raisons de
budget. Les patientes étaient majoritairement (91,1%) en faveur de son

remboursement pour toutes les femmes enceintes.

Récemment, I'arrété du 14 décembre 2018 (18) a permis a partir du 17 janvier 2019
une prise en charge du test par la Caisse Primaire d’Assurance Maladie (CPAM) dans

certaines indications :

- Si le risque est compris entre 1 et 1/50 et refus par la patiente du diagnostic
prénatal (DPN)

- Sile risque est compris entre 1/51 et 1/1000

- Sans recours préalable au dépistage combiné en cas de grossesse multiple,
d’antécédent de grossesse avec trisomie 21, et aprés conseil génétique si un
des parents est porteur d’une translocation robertsonienne impliquant un

chromosome 21.
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- Sile premier prélévement est non informatif

Cet arrété est paru aprés les derniéres inclusions de notre étude.

La CPAM ne prend pas en charge toutes les indications de ADNIcT21 recommandés
par les Colleges. Le role des CHU reste donc primordial dans 'accompagnement du
déploiement du test, en fournissant un acces au test gratuit aux femmes pour
lesquelles il n'est pas pris en charge. lls continuent de remplir leur mission de
recherche pour améliorer les performances du test, et d’ouvrir des pistes pour dépister

d’autres pathologies grace a ce test (23).

+ Accessibilité du test
Les attentes formulées par les patientes témoignent d’'une demande d’équité de
'accés au dépistage, afin de pouvoir bénéficier du test a proximité de chez elles ou
gu’elles résident en France. Pour améliorer la satisfaction des patientes, les réseaux
de périnatalité doivent poursuivre leurs efforts de communication dans le grand public

sur les centres et les laboratoires qui peuvent donner accés au test ADNIcT21.

+ Simplification du dépistage
Depuis la parution de l'arrété du 14 décembre 2018 (18) qui formalise la prise en
charge du test dans un certain nombre d’indications, les professionnels de santé du
centre DDIANE ont observé une diminution de la participation des couples a la
consultation d’information. Le test semble devenir pour les patients un test de routine,
banalisé, ne nécessitant pas d’aide a la décision avant sa réalisation. Afin de simplifier
le parcours patient tout en garantissant I'accés a une information de qualité sur le

ADNIcT21 sans multiplier les consultations, d’autres centres comme I'hépital Necker
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ou I'hépital Américain a Paris ont créé des consultations en s’inspirant du modele
0.S.C.A.R (One-Stop Clinic for Assessment of Risk for fetal anomalies, consultation
unique pour [I'évaluation du risque d’anomalies feetales) (24), nommées
respectivement PRIMA FACIE pour Prévention des Rlsques MAternels et Foetaux par
une Action de Conseil et Information Eclairée, et One Day Test. Les patientes
concentrent sur une demi-journée, en plus de la premiére consultation de suivi de
grossesse :

- Une consultation de conseil prénatal sur les modalités et les bénéfices des différents
dépistages ;

- Le bilan de début de grossesse incluant les marqueurs sériques mais aussi le
dépistage des pathologies cardio-vasculaires, thyroidiennes, métaboliques... ;

- L’échographie du premier trimestre.

Elle est suivie quelques jours plus tard d’'une consultation de rendu des résultats, avec
éventuellement prescription du ADNIcT21 ou d’un examen invasif.

Peut-étre que cette consultation regroupant la consultation du 3® mois, I'’échographie
du premier trimestre, I'information sur les dépistages et leur prescription, pourrait étre

créée au CHU de Bordeaux et permettrait une meilleure adhésion des patientes.

+ Les faiblesses de notre étude

Notre étude était monocentrique, et la consultation dédiée au ADNIcT21 était délivrée
par des professionnels universitaires travaillant dans un CHU et faisant partie d’'un
Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic PréNatal (CPDPN), et donc particulierement au

fait des avancées de la recherche.
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De plus, notre étude reposant sur les réponses a un auto-questionnaire, nous avons
exclu les patientes incapables d’y répondre (barriere de la langue, niveau d’étude trop

faible), surévaluant probablement nos résultats évaluant la compréhension.

Enfin, nous n'avons pas évalué la compréhension du couple mais uniquement celle de
la femme. Il aurait pu étre intéressant de distribuer également un questionnaire au

conjoint.

+ Les forces de notre étude

Notre étude présente un état des lieux au CHU de Bordeaux d’'une mise en situation

clinique, 'utilisation des tests ADNIcT21, aprés la sortie de recommandations.

La population de I'étude était représentative de la population des femmes enceintes
qui ont une indication de ADNIcT21 car les patientes étaient adressées de tous les
centres d’Aquitaine, que ce soient des hépitaux publics, des cliniques de niveau | a lll

ou en libéral.

D’autre part, les consultations étaient réalisées par des gynécologues, des sages-
femmes, des généticiens ou des internes de gynécologie, ce qui constitue un panel

assez représentatif des professionnels impliqués dans les consultations prénatales.

De plus, le taux de réponse au questionnaire était éleve (88,1%), et le nombre de

patientes exclues de I'étude était faible.
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Conclusion

Le test ADNIcT21 se généralise en France, encadré par la publication de
recommandations de 'HAS et du CNGOF, et sa prise en charge dans certaines
indications par la CPAM. L’amélioration de la performance du dépistage de la trisomie
21 grace au test ADNIcT21 devrait permettre de réduire le nombre de prélevements
invasifs dans cette indication, pour ne plus les proposer qu’a une population trés ciblée.
L’échographie et le dépistage combiné du premier trimestre restent indispensables
pour la datation de la grossesse et le dépistage d’autres anomalies morphologiques

ou génétiques.

L’information est un enjeu crucial du dépistage. Les perspectives pour améliorer la
qualité de lI'information aux patientes sur le test ADNIcT21 et I'équité de I'accés au test
sont ;. des formations pour les praticiens qui seront amenés a le prescrire, une
communication plus importante sur les centres ou il peut étre réalisé, et des sources

d’informations adaptées et fiables sur le test ADNIcT21 accessibles aux couples.

Dans un futur proche, le remboursement du test pourrait s’appliquer a toutes les
indications pour lesquelles il est recommandé par les Colleges. De nombreuses études
évaluent a I'heure actuelle son utilisation pour le dépistage d’autres maladies d’origine

génétique.
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Annexes

Annexe 1. Questionnaire

Questionnaire

Madame, monsieur,

Vous venez de rencontrer un médecin ou une sage-femme spécialisé(e) en médecine foetale qui vous a expliqué les
différents tests de dépistage et de diagnostic que I'on pouvait vous proposer, et notamment le DPNI ou test de dépistage
pré-natal non invasif de la trisomie 21.

Dans le cadre d'une thése universitaire, nous essayons de savoir comment vous avez apprécié cette consultation et ce que
Vous en avez compris.

Pouvez-vous prendre quelques instants pour nous donner vos impressions? Ce questionnaire est anonyme et nous
permettra d'améliorer nos prises en charge.

Merci de le rendre a la secrétaire une fois que vous l'aurez rempli.

Tout d'abord quelques questions sur vous :

e Age:
e  Origine géographique : [1 Européen [ Africain [1 Américain [ Asiatique [ Afrique du Nord [ Autre
e Niveau d’étude : (] Brevet [ Bac [ Bac+2 [ >Bac+2
e  Combien de grossesses et d'enfants vivants avant cette grossesse : Indiquez un chiffre 2
IVG : grossesse extra-utérine : fausse couche : interruption médicale de grossesse : nés vivants :

e  Terme au moment du DPNI (en semaines d'aménorrhée) : date de début de grossesse :
e  Antécédents personnels d'anomalies chromosomiques :
e Antécédents familiaux d’anomalies chromosomiques :
e  Antécédents de perte(s) foetale(s) :
e  Grossesse obtenue par procréation médicalement assistée : 1 OUlI ] NON
e  Grossesse multiple (jumeaux): CJoOUl [ NON
e  Résultat du dépistage du ler trimestre (marqueurs sériques et clarté nucale) : 1/
e Motif de consultation : Cochez M celle qui vous correspond
Antécédent lors d’une précédente grossesse d’une trisomie 21, trisomie 13 ou trisomie 18
Age supérieur a 38 ans
Marqueurs du premier trimestre indiquant un risque augmenté de trisomie 21
Anomalie chromosomique connue
AULTE : PrECISEZ ..veureeereresissnssessnsnsssssesssssssesssssssssesassssssssssssssssssssasssnssnsssssssasssassnssns
e Comment avez-vous entendu parler du DPNI ?

[0 Presse, télévision

O Mon gynécologue, ma sage-femme

O Mon médecin traitant
[0 Famille, amis
O Recherches personnelles sur internet, des forums

ooood

Etes-vous satisfaits par la consultation : En note entre 0 et 10 pour chaque question

1. Pensez-vous avoir regu une information de bonne qualité sur le DPNI ?
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Pas du tout excellente

2. Pensez-vous avoir compris toute I'information qui vous a été donnée ?

o0 1 2 3 4 85 6 7T 8 9 10
Pas du tout j’ai tout compris

3. Pensez-vous que le médecin ait pris suffisamment de temps pour vous expliquer le DPNI?

0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
Pas du tout oui

4. Combien de temps a duré la consultation selon vous ?

[ 15 minutes [ 30 minutes [ 45 minutes [ 60
minutes

5. Votre conjoint était-il présent lors de la consultation? [1OUl [] NON

6. Lesinformations ont-elles été comprises de maniére identique par votre conjoint?

0 1 2 3 4 5 6 7 g8 9 10
Pas du tout oui

7. Avez-vous recu un support d'information sur le DPNI (feuille d'information)? 10Ul [ NON

8.  Pourriez-vous noter votre satisfaction globale sur I'information regue ?

Pas satisfait du tout trés satisfait

Avez-vous bien compris toutes les explications: Cochez

9. Le DPNI est un outil permettant de dépister toutes les trisomies [1OUI CINON [ je ne sais pas

10. Ce test permet de rechercher d'autres anomalies génétiques ou non génétiques 1 OUI CINON [] je ne
sais pas

11. La réalisation de ce test permet de diminuer le nombre d’amniocentése 1 OUI O NON [J je ne sais pas

12. Le résultat du test est fiable a :

J 50% O 99% 0 100% [ je ne sais pas

13. Si le test ne retrouve pas d’anomalie, les échographies de dépistage du 2¢ et 3¢ trimestre restent indispensables
Ooul ONON [ je ne sais pas

14. Sile test retrouve une anomalie, on me proposera de réaliser un caryotype via une amniocentese pour faire le

diagnostic de certitude de trisomie  [JOUI [INON [1 je ne sais pas
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15. Sile test ne retrouve pas d’anomalie, mon enfant peut quand méme dans de rares cas étre atteint de trisomie 13,
18 0ou 21 Ooult CONON [ je ne sais pas

16. Sile test retrouve une anomalie, mon enfant peut quand méme dans de rares cas ne pas étre atteint de trisomie
Oout ONON [ jene sais pas

Entre le DPNI et les autres tests,

17. Pensez-vous que le DPNI apporte plus d’informations que les marqueurs sanguins maternels du premier trimestre
pour rechercher une trisomie 21? O OUI O NON [ je ne sais pas

18. Pensez-vous que le DPNI apporte autant d’informations qu’une amniocentése? [0 OUI O NON [ je ne sais
pas

Par rapport au résultat du test,

19. Etes-vous anxieuse par rapport a la réalisation du test et a I'attente du résultat ?

o0 1 2 3 4 5 6 7 8 95 10
pas du tout énormément

20. Auriez-vous préféré d'emblée avoir recours a une amniocentése? [10OUlI [ NON
21. Serez-vous entierement rassurée si le DPNI ne retrouve pas d’anomalie? O our [NON
22. Pensez-vous que ce test devrait étre remboursé pour tout le monde? [ OUI [ NON

23. Pensez-vous que ce test devrait étre proposé a toutes les femmes enceintes quel que soit le contexte?
Ooul [1NON

24. Auriez-vous une suggestion pour améliorer cette consultation?

Si vous étes d'accord pour étre recontactée si une information était manquante dans votre questionnaire, merci de
préciser un numéro ou vous joindre: .. /.. /.. /.. /..

Merci beaucoup d'avoir pris le temps de remplir ce questionnaire. Ces données sont confidentielles et anonymes.
Veuillez le retourner s'il-vous-plait a la secrétaire.
Pour toute question, vous pouvez joindre I'interne en charge de I'étude : veronigue.sand@chu-bordeaux.fr
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Annexe 2. Résultats du dépistage par les marqueurs sériques et le test ADNIcT21.

Résultats du dépistage par les Effectif (N/300) ou moyenne % ou DS ¥
marqueurs sériques et le test

ADNIcT21

MSMT1 moyenne 480,9 1389,1
>1/50 3 1,5
1/51-1/1000 189 92,2
<1/1000 13 6,3
Données manquantes 55 18,3
MSMT2 moyenne 164 71,9
>1/50 3 7,5
1/51-1/1000 37 92,5
<1/1000 0 0
Données manquantes 55 18,3
Résultats du test ADNIcT21

Négatif 287 95,7
Positif 7 2,3
Données manquantes 6 2

* DS : Déviation Standard
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Vou

altendez un héhé E
|

Pendant votre grossesse,
vous étes suivie par des professionnels de santé qui s’assumnt
que vous et votre bébé allez bien.

La loi prévoit que toutes les femmes soient informées de

la possitilité de réaliser un dépistage dela tisomie 21 au cours
de leur grossesse. Ce dépistage, pris en charge par | ‘assurance
maladiie, n'sst pas obligatoire. Vous étes libre de choisir

s vous souhaitez ou non le réaliser. Votre consentement dorit
sera demandé & chaque étape du dépistage.

Ce explique e dé du et du
diagnostic de /a trisomie 21 afin de vous aider a faire votre choix
N'hésitez pas & en parfer aux professionnels qui vous
accompagnent

Le dépistage évalue la probab
de trisomic 21

Gréice & une échographie et des prises de sang, le dépistage swakie
la probehilitd que le ketus ait ou non une tisamie 21,

Un dagnostic jpar analys des ¢ hromosomes du fietus suitea

L préfvarnent & ravers la vente] poura ainsl &ire proposd

unicuement aux femmes chez qui cette probatilité est tis devée.

Si vous souhaitez réaliser ce d épistage, il estimportant de prendre
vos rendez-vous le plus 16t possible afin que les examers
puissent étre faits dans le premier trimestre de votre grossesse.

modalités du dépistage de la trisomie 21.

Qu’est-ce que
la trisomic 217

La trisomie 21 est I'une des
anomalies chromo somiques
les plus fréquentes. Elle
concerne environ 1 grossesse
sur 400. Nous possédons

23 paires de chromesomes.
Les personnes avec une
twisomis 21 ont trois chromo-
somes 21 au lieu de dew.

Les canséquences les plus
fréquentes sont un retard
mental plus ou moins impo ant,

ou digestives, des trafts de
visage caractéristiquss maks
i nempéchent pas l'enfant
davoir una ressemblance avec
55 pamnts.

La majorité des personnas
avec une triscmie 21 peuvert,
comme tout le monde,
développer des relations
affectives et mener une vis
gratifiante pour ell es-mémes

proches. L'éducation
et 'accompagnement sct
des facteLrs mportants pour
Ie développement st | gpancus-
sement de ces enfants puls de
ces adluftes.

Pour en savcir plus mpprochez-
vous de professiannes
d8sané st d sssociations,
talle qus Trisamia21 Francs
fpoorlonndes & a fin s
co doc!

Au premicer Irimestre,
le deépistage combine trois ¢l

1ls

La prervidre étepe sa passe dens ke 3*mcis da votre grossesse,
entre 11 et 13 somaines daménohie (34, o'est-A-dire dabsence de Rgles
Elle éveiva laprobebilt que le feetus ait Lne trisomie 24, en s fondent

SUr lacombinalson de tois lacteurs,

Bl La mesure de ka clarté nucale du foetus, O
grce & une échographie
La ciard nucale est un egpace situd ad rivead
da lanuaue du fetus pendant i premier timests oo b giossese.
Lorsque cet espace est trop grand, il peut &tre le sgre
d'une encrmale dromosomiqus, Dans certins cas, il pat ére
propasé de dalier drectement un eamen diagnostique,

H Le dosage de marqueurs sériques
grace a une prise de sang
Les marcpieurs siiaues sont des sUbstances
shorétdes per o placenta ou le fostus, dort 1o taux est mesurd
dans e sang maternel, Un tau plus s ou plis bas qus
la moyenne peut étrele sigre d'une trisormie 21

H votre age
Toutes les femmes peuvert dLre concamées
pér Una trisamia 21, mas la fiequs augmenta avec |40,

Que se passe-1-il i lissue de cetie élape ?

Le chiffre ra
86 o foured

is pour défrir le
hettes : inféreur 4 1

scue que votra feetus i
comprisentre 11000t 1

une triscmie 21 vous pemetira de vous
61 ou supéraur ou égal & 1/80,

Annexe 3. Document d’information proposé par la HAS concernant les nouvelles

A Tissue de ces examens,

le professionnel de santé qui
vous suitvous i
votre résultat sous forme

de probabilité appelée aussi
risque : 1/758, 1/354, 1/58, etc.

vie. Autrament
1520, votre katus
pas portew

9 ca,

Il faut en moyerne une diaine
da jours pour obten le réaultt

ituer dans une de

1/1000
110000 1/5000 I 1/600 1100 1/26 110
I
Sivotre risque Sivotre risque 8i votre risque
est inférieur ast compris entie st suphreur ou égal
a1/1000 1/1000 et 1451 a150
\/ \/ \/

v v

Le dépistage s'améte
et vous cortinuez

Veus pouvez aller plusloin
dans le dépistage et réaliser
un

I1veus est preposé
directement

e suivi habitus | de votre
o

grossesss. pour préciser ke risque.

HAS - LE DEPISTAGE C€ LATRSOME 21 - Décomire 2015

Suite de 'annexe 3 page suivante
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Un test complémentaire de dépistage

peut ¢tre propos¢ pour préciser le risque

Si b prebabilté d'aveir un fostus avee Une trisomie 21 est
comprise entre 1/1000 et 1/81, un eg i

S ADN proverart du chromosorme 21 ed présent en

VOLE B8t Proposs.

Fendant la gossesse, e plcenta lbére del' ADN foetal
dars volre sang . L'ADN du foetus sa trouwe donc milé
au vitre, A pertir d'une prise de sang, on peut trier et
doser les difiérents fragments d'ADN présents dans votne

sang

Quel résultat

i le résultat est négatif,

cela sigrifie qus 1 test r'a pas décelé de tisomie
21 ketde.

Les sui habitusl de st oressesss se peurail

L, Si le résultat est positif,
la présence d'ure trigorrie 21 ed trés probable,
Un evarmen diagnostique est cependant néoessaire
pour b confirme.

Si le risque est élevé, un examen ¢

csl proposé

i la dépistage révile une forte probabiité que le feetus
alt une trisomis 21, un examen disgnostique vous

6t proposs. Seul cat exarmen dorne ure inforration
oertaine sur I'sbesnce ou la présence d'une tsomie 21,
L& snsore, kb shobowous appatisnt

Lexarnen condste 4 analyser les chromosomes du
foetus goit, ke plus scuvent, aprés une amniocentése
{prélévernent d'un échantilon de liquide armnictique), soit
2priss Lne choriocentds e (rékwernant d'un échartilon
du placenta). Les prégvements se font A travers le ventre
de la femmme anceinte.

quantité. Glvée, cala sgnifie que b fels
a unafote probabiité d'aveir ue tisomie 21

o test est appeld test ADN LG T21 [pour test ADN
libwes circulant dela tisomie 21), ou parfois test CPRNI
ipour dépistage prénatal non invasi),

II Fauit e Fricyenre Lre cuinzaine de jeurs pour obtent
le résmittat,

A savolr: dans de rams cas, Ie test ADM LG T21

Le professionnel de sants qui vous suit ¥
quelles sont las différentes options dans
situation

us Indiquera
ore

agnos

Ces exarmens présentent Ln fable dsque de fausse
ocouche : 1 cas sur 1000 pour famniccentése et 2 cas
sur 1000 pour b chofocentéss selon les demibres
éludes scientifiques.

La chorocentdse ed possible & pantir de 11 samaines
d'amanorhée (SA) et lamniocantéseast posshle & pertir
de 15 semaies d'améaorhée | SA), c'est-A-dre au début
du deLpddrme timeste de votm grossesse,

Les résutats scnt obtenus en moyerne en Lne quinzaine
dajours et wous sont communiqués par volre médecin.

Ls Si le diagnostic montre que le fostus n'a pas de trisomie 21, le sl habitue de vore rossesse sa poLrsLt.

L+ Si le diagnostic de trisomie 21
est confirmeé, vous pourrez Mre accompagnée,
prerdre le ternps de la réflxion, vous infbrrrer
8UF la trisofmie 21, sur les possitilis de prise
en cherge et les aides que vous pourTies recevar,

Vous aurez plusieurs possil 1Y

— poursUive volre grossesse en vous préparart 4 la
naissanca d'un entant avec une triscrmis 21 ot matta
en place U sUiv adapté, La o permet auss de corfier
I'enbnt ax senices de | Aide sociake al'entance;

_ demander une intemuption médials de gossesse,
cormire e perret la ko,

Ca choix est difficle. | peut &re dscutd au sein d couple. Dans tous les cas, il sera respects et accompagneé par les

professionnels qu vous entourent,
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1* trimestre de la grossesse :
proposition de dépistage de la trisomie 21
1 > échographie + prise de sang + 4ge —+ calcul du risque |
Sivotre risque Si votre risque Si votre risque
estinférleur estcomprls entrs estsupédeur ou égal
41/1000 1/1000 st 1/51 a1/50
N/, \/, v
v
Proposition du test Proposition d'un
ADN LG T21 examen diagnostique
> prise de sang > amniocertése ou
choriocentase
Résultat Résultat
NEGATIF POSITIF
Résultat Résultat
NEGATIF POSITIF
POSSIBILITES
— Fouraulvre la gmasesne
et acculllir I'enfart en mettant
\ /. en place U sulM adapté
Suivi habituel de la grossesse 7 ioaie 6o goasenge

Pour aller plus loin (i)

wevwewe ¥isomie 2 -rance.org : THEaie 21 Fance fioire des.
perents, personnes.

1
artes parout

a
&N France & pamt o'en saudr FUS ur i U avec une risomie 21
net :le Clane est e cdlecti Interassodatlf autaur

chre
g8 Ia naissance, Vois y

v SEmill onsdimp tients o | o6 &1 66t pOrTS Fer Frarce Assos:
Sarté Vaus y trouveres des hfomeons géndees sur wim sertd e
i, oula cual’s dss sans

la HAS est une autcritépublgue ndépendante
e, Elle dévsloppe I8 qualié dans lechamp sanitae,

'8 500iaTOMS SU DU 16 BITHONS, QU Paun
pengent ot groseesss,

de e
surle dépistage etle diagnestic prénatals de |a trisemie 21,

te les
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Annexe 4. Proposition d'un document d'information.

Le DPNI

Le DPNI (Dépistage Prénatal Nown

Nokes Invasif des t':-gomus 13, 1% ek 21)
ou ADNLcT21 (kest A’ADN Libre
circulant pour La trisomie 21)

Suite de 'annexe 4 page suivante
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Qu'est-ce que c'est ?

C'est un dépistage fiable des trisomies 13, 18 et 21 (détection
supérieure & 99%) qui repose sur I'analyse de FADN du feetus qui
circule dans le sang maternel par un appareil capable de compter tous
les fragments d’ ADN présents dans I'échantillon de sang maternel, et
de trouver une trisomie chez le foetus,

/’/i. 7.

\/\Lf_
P
Quand effectuer ce test ?

A partir de 11 SA et tout an long de la grossesse, aprés I"échographie
du premier trimestre.

Esb-ce q‘teje suis concernee ?

En I'absence d’anomalie i Méchographie et notamment pas
d'augmenta-tion de 'épaisseur de la nuque, le test est recommandé
si:

- Jai été classée i risque intermédiaire 4 la suite du dépistage combiné
du premier trimestre, ou du 2e trimestre (risque compris entre 1/1000
et1/51)

- Je suis enceinte de jumeaux

- Jai un antécédent de grossesse avec une trisomie 13, 18 ou 21

- Moi ou mon conjoint sommes porteurs d'une translocation
robertsonienne impliquant un chromosome 13 ou 21

- Mes marqueurs sérigues sont « hors-bornes »

- WVous n'avez pas fait l'échographie du premier trimestre ou le

dépistage par les marqueurs sériques

Commenk se déroule Le kest?

C’est une simple prise de sang maternelle. Le délai d'attente des
résultats est de 8 4 10 jours. Si le résultat est positif, votre foetus est trés
probablement atteint d’une trisomie, on vous proposera de réaliser
une biopsie de trophobaste ou une amniocentése (prélévement d'un
échantillon de placenta ou de liquide amniotique par le ventre de la
maman) pour avoir un diagnostic certain.

5i le résultat est négatif, votre feetus n'est pas atteint de trisomie, mais
il existe un trés faible taux d’erreur du test. Il existe d’autres
pathologies que les trisomies 13, 18 et 21 il faut done poursuivre la
surveillance clinique et échographique classique.

A quot go sert ?

A améliorer la fiabilité du dépistage de la trisomie 21, permettant de
réduire le nombre d'amniocentéses.

Combien ga coiite 7

Le test est remboursé 4 100% dans certaines indications, et peut étre
pris en charge au centre DDIANE pour celles qui ne sont pas
remboursées. 8i vous souhaitez le faire pour convenance personnelle, il
colite 390 euros, et peut parfois étre pris en charge par la mutuelle.

ADn &
K ‘p
&
[v,
,__/- - ""‘"-—._/.:I
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Serment d’'Hippocrate

Au moment d’étre admise a exercer la médecine, je promets et je jure d’étre fidéle aux
lois de I’honneur et de la probité.

Mon premier souci sera de rétablir, de préserver ou de promouvoir la santé dans tous
ses éléments, physiques et mentaux, individuels et sociaux.

Je respecterai toutes les personnes, leur autonomie et leur volonté, sans aucune
discrimination selon leur état ou leurs convictions. Jinterviendrai pour les protéger si
elles sont affaiblies, vulnérables ou menacées dans leur intégrité ou leur dignité. Méme
sous la contrainte, je ne ferai pas usage de mes connaissances contre les lois de
'’humanité.

Jinformerai les patients des décisions envisagées, de leurs raisons et de leurs
conséguences.

Je ne tromperai jamais leur confiance et n’exploiterai pas le pouvoir hérité des
circonstances pour forcer les consciences.

Je donnerai mes soins a lindigent et a quiconque me les demandera. Je ne me
laisserai pas influencer par la soif du gain ou la recherche de la gloire.

Admise dans I'intimité des personnes, je tairai les secrets qui me seront confiés. Recue
a l'intérieur des maisons, je respecterai les secrets des foyers et ma conduite ne
servira pas a corrompre les mceurs. Je ferai tout pour soulager les souffrances. Je ne
prolongerai pas abusivement les agonies. Je ne provoquerai jamais la mort
délibérément.

Je préserverai I'indépendance nécessaire a I'accomplissement de ma mission. Je
n'entreprendrai rien qui dépasse mes compeétences. Je les entretiendrai et les
perfectionnerai pour assurer au mieux les services qui me seront demandés.

J’'apporterai mon aide a mes confréres ainsi qu’a leurs familles dans 'adversité.

Que les hommes et mes confréres m’accordent leur estime si je suis fidéle a mes
promesses ; que je sois déshonorée et méprisée si j'y manque.
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Evaluation de la compréhension et de la satisfaction des patientes aprés une consultation de
conseil prénatal dédiée au test d’ADN libre circulant pour la trisomie 21 (ADNIcT21) : étude
monocentrique au CHU de Bordeaux de novembre 2017 a novembre 2018

Objectifs : Evaluer, aprés une consultation dédiée au conseil prénatal sur le test ADNIcT21, la compréhension par
les patientes des informations regues ainsi que leur niveau de satisfaction et leur ressenti, et étudier les facteurs
influengant ces parametres.

Méthodes : Etude prospective, observationnelle, monocentrique, entre novembre 2017 et novembre 2018 au CHU
de Bordeaux, évaluant le niveau de compréhension, de satisfaction et le ressenti des patientes aprés la consultation
d’'information, a I'aide d’'un auto-questionnaire (un point par réponse juste et un score sur 10 points). Le niveau de
compréhension et de satisfaction était considéré comme bon en cas de score > 8/10. A l'aide d’'une analyse
univariée et multivariée, les facteurs associés a une bonne compréhension et a un niveau de satisfaction élevé ont
été évalués.

Résultats : Au total, 300 patientes ont été incluses dans I'étude. Les patientes avaient compris I'indication pour
laquelle elles réalisaient un ADNIcT21 dans 77,3% des cas. Un score de bonne compréhension a été retrouvé chez
180 patientes (60%), avec un score moyen de 8,7/10. Le seul facteur associé a une mauvaise compréhension était
un bas niveau d’étude en analyse univariée et multivariée (p = 0,0019). Un bon niveau de satisfaction a été retrouvé
chez 156 patientes (92,3%), et une origine européenne était associée a un bon niveau de satisfaction en analyse
univariée (p = 0,045).

Conclusion : Cette étude met en évidence une bonne compréhension par les patientes des informations regues
aprés une consultation d’information sur le ADNIcT21. Un niveau de satisfaction élevé est associé a ces
consultations d’'information et de conseil prénatal qui doivent rester au premier plan de la mise en place de ce
dépistage.

Assessment of the understanding and satisfaction of patients during a consultation dedicated to the non
invasive prenatal screening test (NIPT): monocentric study at Bordeaux University Hospital from November
2017 to November 2018

Objectives: To evaluate, after a consultation dedicated to prenatal counseling on the NIPT, the understanding by
the patients of the information received, as well as their level of satisfaction and their feelings, and to study the
factors influencing these parameters.

Methods: A Prospective, observational, single-center study between November 2017 and November 2018 at the
Bordeaux University Hospital, assessing the level of understanding, satisfaction and the patient’s feelings after the
consultation of information, using a self-questionnaire. They obtained one point per correct answer, and a score out
of 10 was calculated. The level of understanding and satisfaction was considered good in case of score > = 8/10.
Factors associated with good or poor understanding and satisfaction were sought using univariate and multivariate
analysis.

Results: A total of 300 patients were included in the study. Patients had understood the indication for which they
performed NIPT in 77.3% of the cases. A score of good comprehension was found in 180 patients (60%), with an
average score of 8.7 / 10. The only factor associated with poor understanding was a low level of study in univariate
and multivariate analysis (p = 0.0019). A good level of satisfaction was found in 156 patients (92.3%), and a
European origin was associated with a good level of satisfaction in univariate analysis (p = 0.045).

Conclusion: This study highlights a good understanding by the patients of the information received after a
consultation of information on the NIPT. A high level of satisfaction is associated with these information and prenatal
counseling sessions which must remain at the forefront of the implementation of this screening.

Mots-clés : ADN feoetal circulant ; aneuploidy; aneuploidies; cell free fetal DNA ; Down syndrome; dépistage
combiné du premier trimestre; Dépistage prénatal non invasif; information des patients ; non invasive prenatal
testing; prenatal screening; patient information ; trisomie 21

Adresse : Université de Bordeaux — UFR des Sciences Médicales 146, rue Léo Saignat, 33076 Bordeaux Cedex
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