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Résumé

Objectif : Evaluer les « marqueurs faibles » échographiques utilisés
dans le cadre du dépistage génétique foetale.

Options : Le dépistage échographique au cours de la période se
situant entre la 16° et la 20° semaine de gestation est I'un des
dépistages génétiques et/ou tests diagnostiques les plus
couramment utilisés au cours de la grossesse. Les résultats
faux-positifs et faux-négatifs (manqués ou absents) sont a I'origine
des préoccupations d’ordre pratique en ce qui concerne le
dépistage échographique. L'utilisation et la compréhension des
marqueurs faibles échographiques et de leurs risques relatifs liés
au dépistage constituent une option importante dans le cadre des

Mots-clés : Ultrasound, soft marker, prenatal screening, fetus,
aneuploidy, trisomy, genetic

soins offerts aux femmes enceintes. A I'heure actuelle, la présence
d’un marqueur échographique « notable » accroit la probabilité
d’'une pathologie foetale; cependant, 'absence de marqueurs
faibles, sauf dans certaines situations contrélées, ne doit pas étre
invoquée pour minimiser les risques foetaux.

Issues : L'utilisation de I'échographie au cours de la grossesse

génére d'importantes issues sanitaires et économiques pour les
familles et le systéme de soins de santé, par comparaison avec sa
non-utilisation. La Société des obstétriciens et gynécologues du
Canada (SOGC) recommande I'exécution d’une seule évaluation
échographique « systématique » au cours de la période se situant
entre la 16° et la 20° semaine de gestation, et ce, pour toutes les
grossesses. Les patientes doivent bénéficier de services de
counseling au sujet des résultats positifs et négatifs pouvant étre
révélés par 'échographie, de fagon a étre prétes a faire face a des
renseignements inattendus quant a leur grossesse et a la
possibilité de se voir offrir des options de dépistage
supplémentaires.

Preuves : Nous avons demandé aux membres de comité d’analyser

des sujets particuliers liés aux marqueurs faibles échographiques,
a la suite de I'établissement d’un consensus quant aux marqueurs
faibles faisant le plus fréquemment I'objet d'articles publiés. Des
recherches ont été menées dans les bases de données Medline et
PubMed en vue d’en tirer les articles de langue anglaise soumis a
I'examen collégial et publiés entre 1985 et 2003. Les analyses
portant sur chacun des sujets associés aux marqueurs faibles ont
été rédigées par les membres de comité et se sont vus attribuer
une cote quant a la qualité des résultats et a la classification des
recommandations. Par la suite, nous avons fait circuler ces
analyses et celles-ci ont fait 'objet de discussions au sein du
comité combiné. Le format final de la présente directive clinique a
été déterminé par les présidents de comité.

Valeurs : La qualité des résultats et la classification des

recommandations ont été établies a la suite de discussions et de
I'obtention d’un consensus au sein des comités sur I'imagerie
diagnostique et la génétique de la SOGC.

Avantages, désavantages et colts : Il n’est pas possible, a I’heure

actuelle, de déterminer les avantages, désavantages et colts
associés a la présente directive clinique, puisque cela nécessiterait
des ressources en surveillance médicale, en recherche et en santé
qui ne sont pas présentement disponibles; toutefois, ces facteurs
doivent faire |'objet d’une évaluation dans le cadre d’'une approche
prospective de la part d'initiatives provinciales et tertiaires. Une
réflexion sur ces questions se trouve dans les parties « Options »
et « Issues » du présent résumé.

Les directives cliniques font état des percées récentes et des progres cliniques et scientifiques a la date de publication de celles-ci et
peuvent faire ’objet de modifications. Il ne faut pas interpréter Pinformation qui y figure comme Fimposition d’un mode de traitement
exclusif a suivre. Un établissement hospitalier est libre de dicter des modifications a apporter a ces opinions. En 'occurrence, il faut
qu’il y ait documentation a Fappui de cet établissement. Aucune partie de ce document ne peut étre reproduite sans une permission

écrite de la SOGC.
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DIRECTIVES CLINIQUES DE LA SOGC

Tableau 1 Critéres d’évaluation des résultats et classification des recommandations

Niveaux des résultats®

Catégories de recomméndationsf

I: Résultats obtenus dans le cadre d’au moins un essai
comparatif convenablement randomisé.
11-1: Résultats obtenus dans le cadre d'essais comparatifs non
randomisés bien congus.
11-2: Résultats obtenus dans le cadre d’études de cohortes
(prospectives ou rétrospectives) ou d’études analytiques
cas-témoins bien congues, réalisées de préférence dans
plus d'un centre ou par plus d’'un groupe de recherche.
11-3: Résuitats découlant de comparaisons entre différents
moments ou différents lieux, ou selon qu’on a ou non
recours a une intervention. Des résultats de premiére
importance obtenus dans le cadre d’études non compara-
tives (par exemple, les résultats du traitement a la
pénicilline, dans les années 1940} pourraient en outre
figurer dans cette catégorie.

lil:  Opinions exprimées par des sommités dans le domaine,
fondées sur 'expérience clinique, études descriptives ou
rapports de comités d’experts.

A

On dispose de données suffisantes pour appuyer ia
recommandation selon laquelle il faudrait s’intéresser
expressement a cette affection dans le cadre d’un examen
médical périodique.

On dispose de données acceptables pour appuyer la
recommandation selon laquelle il faudrait s’intéresser
expressément a cette affection dans le cadre d’un examen
médical périodique.

On dispose de données insuffisantes pour appuyer
I'inclusion ou I'exclusion de cette affection dans le cadre
d’'un examen médical périodique, mais les recom-
mandations peuvent reposer sur d'autres fondements.

On dispose de données acceptables pour appuyer la
recommandation de ne pas s’intéresser a cette affection
dans le cadre d’'un examen médical périodique.

On dispose de données suffisantes pour appuyer la
recommandation de ne pas s’intéresser a cette affection
dans le cadre d’un examen médical périodique.

*La qualité des résultats signalés dans les présentes directives cliniques a été établie conformément aux critéres d’évaluation des résuiltats
présentés dans le Rapport du groupe de travail canadien sur 'examen médical périodique™.

Les recommandations que comprennent les présentes directives cliniques ont été classées conformément 3 la méthode de classification décrite
dans le Rapport du groupe de travail canadien sur 'examen médical périodique™.

Recommandations :

1. Le dépistage échographique au cours de la période se situant entre
la 16° et la 20° semaine de gestation devrait évaluer huit
marqueurs, dont cinq (épaississement du pli nucal, intestin
échogéne, ventriculomégalie légére, foyer échogéne
intracardiaque et kystes des plexus choroides) sont associés a un
risque accru d’'aneuploidie foetale et, dans certains cas, a des
problémes non chromosomiques, tandis que les trois autres (artére
ombilicale unique, mégagrande citerne et pyélectasie) ne sont
associés qu’a un risque accru d’anomalies non chromosomiques
lorsqu’ils sont constatés isolément. (11-2 B)

2. L’identification de marqueurs faibles de I’'aneuploidie foetale
nécessite une corrélation avec d’autres facteurs de risque, y
compris les antécédents, |'dge maternel et les résultats du
dépistage sérique maternel. (1I-1 A)

3. Les marqueurs faibles indiquent une augmentation notable du
risque foetal en matiére de pathologie génétique. Une orientation,
en temps opportun, vers des services de confirmation, de
counseling et d’exploration s’avere nécessaire en vue de
maximiser les options de prise en charge. (Il B)

Validation : La conception de directives cliniques soumises a
'examen collégial fait partie du processus de comité, en plus de la
révision menée par le Conseil de la SOGC et du bureau de la
rédaction.

Commanditaire : SOGC.
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INTRODUCTION

‘offre d’une échographie obstétricale au cours de la
période se situant entre la 16¢ et la 20¢ semaine de gesta-
tion est devenue pratique courante au Canadal-.
Malgré les nombreux avantages potentiels, le dépistage des
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anomalies fcetales constitue la principale raison motivant
Poffre systématique de ce type d’intervention*¢. Certains
résultats de Déchographie obstétricale sont considérés
comme des variantes de I’état normal, mais sont tout de
méme notables puisqu’ils indiquent également une hausse
du tisque de constater une aneuploidie feetale sous-jacente.
Ces résultats sont connus sous le nom de « marqueurs
faibles » et devraient étre considérés comme étant distincts
des malformations anatomiques feetales et/ou de la restric-
tion de croissance, lesquels entrainent également une hausse
des risques périnatals et génétiques.

La présence de marqueurs faibles accroit le risque
d’aneuploidie feetale, mais ne recéle pas de valeur
diagnostique. Le degré d’association a I'aneuploidie feetale
de chacun des marqueurs faibles varie. 11 est dorénavant
devenu pratique courante d’estimer ce degré d’association
sous forme de facteur de vraisemblance (FV), selon lequel le
risque de base « priori se trouve modifié. La détection de-
multiples marqueurs faibles entraine une hausse du niveau
de signification des résultats, par comparaison avec la
détection d’un de ces marqueurs isolément’$. Des facteurs
n’étant pas liés a 'échographie (dont I’dge maternel, I’dge
gestationnel et les antécédents personnels et familiaux)
exercent également une influence le risque
d’aneuploidie et devraient étre considérés comme
établissant un risque « priori précis®'2, De plus, le dépistage
sérique maternel peut, a titre d’autre outil de dépistage,
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