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Risque de trisomie 21 discordant en cas de marqueurs sériques très bas : à propos de 

cinq cas de triploïdie digynique



Introduction

 Dépistage prénatal des aneuploïdies par les MSM :
entièrement ciblé sur la T21 (arrêté du 14 décembre 2018,
deux seuils). Et les autres ?...

 ADNlc : indications ? Extensions (marqueurs atypiques ?)
(Dupont JM et al., Recommandations pour le dépistage des anomalies chromosomiques fœtales par l’étude de l’ADN libre circulant)

 Valeurs (hCGβ, PAPP-A et/ou AFP) très basses ??? :
T18
Triploïdies (certaines)
MFIU



Triploïdie

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

 Deux phénotypes fœtaux et placentaires (origine parentale du
jeu de chromosomes supplémentaire, empreinte) :
 Type I (diandrique)
 Type II (digynique)

Marqueurs sériques :
 Diandrique, hCGβ augmentée +++ :

 hCGβ 8,74 (2,83-47) MoM ; PAPP-A 0,74 (0,32-1,51) ; n=7 (Kagan et al., 2008)

 Digynique, marqueurs sériques effondrés :
 hCGβ 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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Méthodes

 5 triploïdies digyniques (confirmées au caryotype sur LA)
 Dépistées au 1er trimestre, aucune anomalie mentionnée (4

laboratoires, 3 logiciels) :
 PerkinElmer
 Thermofisher Brahms
 Roche diagnostics

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

Profils de marqueurs sériques similaires… mais risques radicalement
différents…



Résultats



Discussion

 Triploïdie digynique : profil de MSM caractéristique
 Risque très différent en fonction du logiciel utilisé
 Risque faible (biologiquement justifié)… ou risque élevé (voire

très élevé) ?
 (Triploïdie diandrique : risque élevé)

 Ciblé dépistage de la T21 ≠ pertinence du mode de calcul

 Ne pas se limiter au seul risque de T21
 Informations supplémentaires



Discussion/Conclusion

 Triploïdie : diagnostic rare, pouvant être évoqué par les MSM
 Profils biochimiques superposables risques de T21 différents +++

en fonction du laboratoire

 Prestation de conseil du laboratoire : « devant ce profil atypique,
une échographie de contrôle doit être réalisée »

 Geste diagnostique ? ADNlc (triploïdie non détectée) ? Suivi
échographique seul ?...

 Echographie de contrôle indispensable
 Geste invasif d’emblée devant un risque très élevé ?

 Questions/Remarques ?


