Calcul de risque et triploidie
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cing cas de triploidie digynique




Introduction

(1 Dépistage prénatal des aneuploidies par les MSM
entierement ciblé sur la T21 (arrété du 14 décembre 2018,
deux seuils). Et les autres ?...

(1 ADNIc : indications ? Extensions (marqueurs atypiques ?)

(Dupont JM et al., Recommandations pour le dépistage des anomalies chromosomiques fcetales par I'étude de I'ADN libre circulant)

[ Valeurs (hCGPB, PAPP-A et/ou AFP) trés basses ??7? :
dT18

QTriploidies (certaines)Al
dMFIU



[ ] o0 [ ]
£ ATICN GES BIDLSSGS RS
POUR LE DEPISTAGE BE LA TRISSMIE 21 r I p O I I e
LR

d 69 chromosomes : 1-2 % au moment de la conception, 1/1500
a T1, rare +++ a la naissance

J Deux phénotypes foetaux et placentaires (origine parentale du
jeu de chromosomes supplémentaire, empreinte) :
 Type | (diandrique)
d Type Il (digynique)
J Marqueurs sériques :

 Diandrique, hCGB augmentée +++ :
0 hCGP 8,74 (2,83-47) MoM ; PAPP-A 0,74 (0,32-1,51) ; n=7 (Kagan et al., 2008)

 Digynique, marqueurs sériques effondrés :
U hCGB 0,16 (0,02-0,95) MoM ; PAPP-A 0,06 (0,02-0,47) ; n=24 (Kagan et al., 2008)
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Caracteéristiques comparées des triploidies diandrique et digynique.

Triploidie diandrique

Triploidie digynique

Origine des chromosomes Paternelle

Clarté nucale Augmenteée

Croissance feetale Normale

Placenta Molaire, kystique

hCG[3 Trés élevée

PAPP-A Basse

Complications Saignements vaginaux

maternelles Kystes ovariens

Hyperemesis gravidarum
Hyperthyroidie
Hypertension
Prééclampsie

Risque néoplasique

Maternelle

Normale

RCIU

Petit, non kystique
Tres basse

Tres basse
Saignements vaginaux

Risque calcule d’aneuploidie T21 : accru/T18 : faible T21 : faible/T18 : accru

RCIU : retard de croissance intra-uterin.
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5 triploidies digyniques (confirmées au caryotype sur LA)

(d Dépistées au 1° trimestre, aucune anomalie mentionnée (4
laboratoires, 3 logiciels) :

[ PerkinElmer pe!k:amew
f [ ] \

[ Thermofisher Brahms 4.;.2% .5
1 Roche diagnostics

Diagnostics

d Méthodes de calcul : comparaison de MoM avec bornage
(PerkinElmer et Roche diagnostics) : 0,3 a 5 MoM (B-hCG), 0,3 a 3
ou 5 MoM (PAPP-A) vs degrés d’extréme (DoE) sans bornage
(Thermofisher Brahms)

Profils de marqueurs sériques similaires... mais risques radicalement
différents...
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ASFOTIATION DES BIDLOGESTES AGREES

Résultats
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Tableau 2

Profils biochimiques, échographiques et risques de T21 ou de T18 calculés par les logiciels PerkinElmer, Roche et Brahms pour 5 patientes avec foetus porteur de triploidie
digynique.

Patiente 1 2 3 4 5
Age maternel 32 29 35 35 31
Age gestationnel au prélévement 13 SA 3j 11 SA 4j 11 SA 1j 11 SA 4j 11 SA 4j
LCC (mm) 62.6 48.8 46 513 513
hCG3 (MoM) 0,02 0,06 0,08 0,13 0,09
PAPP-A (MoM) 0,04 0,02 0,04 0,05 0.04
Clarté nucale (MoM) 0,67 0,86 1 0,67 0,59
PerkinElmer

Risque T21 [79253)1/28 [i1197)1/18 15

T18* 1/40 1/32
Roche

Risque T21 1/4072 1/1322 1/380 1/546 1/1167

T18° >1/5 >1/5 >1/5 >1/5 >1/5
Brahms

Risque T21 1/80 1/10 1/3 1/4 1/5

T18° 1/2 1/2 1/2 1/2 1/2
ADNIc Négatif Négatif Non réalisé Non réalisé Non réalisé
Caryotype 69,XXX 69,XXX 69,XXX 69,XXX 69,XXX

* les risques de T18 ont été calculés avec les 2 marqueurs sériques seuls.
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 Triploidie digynique : profil de MSM caractéristique

 Risque tres différent en fonction du logiciel utilisé

 Risque faible (biologiguement justifié)... ou risque élevé (voire
tres élevé) ?

 (Triploidie diandrique : risque élevé)

 Ciblé dépistage de la T21 # pertinence du mode de calcul

J Ne pas se limiter au seul risque de T21
1 Informations supplémentaires



—=  Discussion/Conclusion

 Triploidie : diagnostic rare, pouvant étre évoqué par les MSM

[ Profils biochimiques superposables = risques de T21 différents +++
en fonction du laboratoire

O Prestation de conseil du laboratoire : « devant ce profil atypique,
une eéchographie de contréle doit étre réalisée »

J Geste diagnostique ? ADNIc (triploidie non détectée) ? Suivi
échographique seul ?...

1 Echographie de controle indispensable

[ Geste invasif d’emblée devant un risque trés élevé ?

1 Questions/Remarques ?



