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Depuis	les	MS	T1…
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Plan
• Performances	:	

– En	général

– En	fonction	du	risque

– Dans	certains	cas	particuliers

• Les	patientes	/	Les	soignants

• La	polémique	actuelle

• En	pratique
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Aspects	techniques	du	TGNI
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10%	ADN	fœtal	circulant Séquençage Z-score

MPS

Résultat	quantitatif

Quelle	est	la	performance	du	TGNI	?



Palomaki 2011 6
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Sensibilité	:	99.2%	(95%	CI	98.5	- 99.6)
Taux	de	faux-positifs	:	0.09	(95%	CI	0.05	- 0.13)
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Le	rapport	de	vraisemblance	positif	
(RV(+))	est	le	rapport	entre	la	
probabilité	de	présenter	un	test	positif	
quand	la	personne	est	malade	et	la	
probabilité	de	présenter	un	test	positif	
quand	la	personne	n'est	pas	malade.

RV+	=	Sens	/	(1-Spé)

Le	rapport	de	vraisemblance	négatif	
(RV(-))	est	le	rapport	entre	la	
probabilité	de	présenter	un	test	
négatif	quand	la	personne	est	malade	
et	la	probabilité	de	présenter	un	test	
négatif	quand	la	personne	n'est	pas	
malade.

RV- =	(1-Sens)	/	Spé
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10%	ADN	fœtal	circulant Séquençage Z-score

Fraction	fœtale	parfois	faible
è risque	de	non-rendu

VPP	et	VPN	dépendent	
de	la	population	étudiée

À	quelle	population	appliquer	le	TGNI	?

Coût	+++
Temps	d’analyse
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Perfomance en	bas-risque
• Meilleures	sens	et	spé	que	dépistage	combiné
• Attention	quand	même	à	la	VPP…



Question	du	coût

Performance	et	coût	en	fonction	de	la	stratégie	:

13Morris	2014,	Gil	2015

Population	à	risque	élevé
(après	dépistage	classique)

Population	tout-venant
(exit	dépistage	classique)

Diminution	des	prélèvements	fœtaux
Diminution	des	coûts
Conservation	marqueurs	(dépistage	PE?)

Diminution	des	faux-négatifs
Diminution	des	prélèvements	fœtaux
Augmentation	des	coûts	(même	si	66	€)



Question	des	non	rendus
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Taux	très	variables	:	0.03%	à	11%...

Sensibilité Non	rendus

Massively parallel sequencing 100	% 0.75 %

Digital	Analysis of	Selected Regions 100	% 1.3	%

Bevilacqua 2018



Problématique	en	très	haut-risque
• Risque	>	1/50	:	question	du	délai	de	résultat
• Clarté	nucale	>	3.5mm	/	malformation(s)

Benachi et	al.,	Obstet Gynecol 2015 15

886	TGNI	+	caryotype 113	TGNI	positifs
(T13,	T18,	T21)

110	VP 3	FP773	TGNI	négatifs
(T13,	T18,	T21)

483	sans	anomalie	écho

0	T13,	T18,	T21 2	ano chr pathogènes

290	avec	anomalie	écho

3	FN	(T18) 23	ano chr pathogènes
!!!
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10%	ADN	fœtal	circulant Séquençage Z-score

Fraction	fœtale	faible	
chez	patientes	obèses	
et	en	cas	de	FIV

TGNI	chez	patientes	obèses	?

TGNI	en	cas	de	grossesse	gémellaire	?

Mélange	de	l’ADN	du	fœtus	
T21	et	du	fœtus	euploïde
dans	la	grossesse	gémellaire

TGNI	en	cas	de	FIV	?



TGNI	en	cas	de	FIV

Costa	2018 18

1	seul	non	rendu	sur	794	!



Fraction	fœtale	et	obésité

Palomaki 2011 19



TGNI	dans	les	grossesses	gémellaires

Gil	2015 20

Sensibilité Taux	de	FP

Singletons 99.2	% 0.09	%

Gemellaires 93.7	% 0.23	%



TGNI	dans	les	grossesses	gémellaires

Le	Conte	2018 21

2	non	rendus	sur	377	!
Sensibilité Spécificité

100	% 99.8%
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10%	ADN	fœtal	circulant Séquençage Z-score

Qu’est	ce	qu’en	comprennent	les	soignants	?

Enjeux	éthiques	?

Qu’est	ce	qu’en	comprennent	les	patientes	?



Niveau	de	consentement

24

T.	Marteau

Thèse	Claire	Miry



Enjeux	éthiques…	et	pratiques	!
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Autonomie	des	patientes	?

Formation	des	professionnels	?

Temps	consacré	à	l’information	?

IVG	pour	DPNI	pathologique	?

Pression	sociale	?

Diagnostic	de	sexe	?

Test	de	paternité	?

Maladie	à	révélation	tardive	?

Utilisation	non	médicale	?

Égalité	d’accès	au	soin	?



Et	les	gynécos	?

26Bardy-Evrard	2017

Enquête	sur	529	praticiens	du	CNGOF



Et	les	gynécos	?

27Bardy-Evrard	2017



Et	les	gynécos	?

28Bardy-Evrard	2017



Et	les	gynécos	?

29Bardy-Evrard	2017
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?

31Malan	2018
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2051	patientes	avec	risque	de	T21	
(entre	1/5	et	1/250)

randomisées	dans	57	centres	en	France

DPNI	et	prélèvement	fœtal	si	+ Prélèvement	fœtal	d’emblée

100%	de	détection
0.8%	de	FC	

quelque	soit	la	stratégie



?
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Septembre	2018



?
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Conclusion
• Performance	>>>	Dépistage	combiné
• TGNI	=	dépistage	:	prélèvement	invasif	si	+	!!!
• Pas	en	cas	de	malformation	ou	nuque	>	3.5mm

36

Risques	entre	1/51	et	1/1000
ATCD	T21-13-18,	transloc impliquant	21,	13	ou	18
Grossesses	gémellaires
Absence	de	dépistage	T1	ou	T2	et	>	38	ans
Marqueurs	atypiques



Aux	HUS
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Risque	>	1/250

Risque	entre	1/250	et	1/1000

Echo	inter

Consult DPNI

Pour	le	dossier	:
- Détail	de	calcul	de	risque
- Clichés	T1


