
DIRE TIVES CLINI UE DE LA 

N° 162, juin 2005 

Marqueurs faibles fretaux en echographie 
obstetricale 

AUTEURS PRINCIPAUX 

Michiel C. Van den Hof, MD, Halifax (N.-E.) 

R. Douglas Wilson, MD, Philadelphia (PA) 

AUTEURS COLLABORATEURS 

COMITE SUR I'IMAGERIE DIAGNOSTIQUE 

Stephen Bly, PhD, Sante Canada, Bureau de la radioprotection, 
Ottawa (Ont.) 

Robert Gagnon, MD, London (Ont.) 

Mme Barbara Lewthwaite, M. Sc. inf., Winnipeg (Man.) 

Ken Lim, MD,Vancouver (C.-B.) 

Lucie Morin, MD, Montreal (Quebec) 

Shia Salem, MD, Toronto (Ont.) 

COMITE SUR LA GENETIQUE 

Victoria Allen, MD, Halifax (N.-E,) 

Claire Blight, B. Sc. inf., Halifax (N.-E.) 

Gregory Davies, MD, Kingston (Ont.) 

Valerie Desilets, MD, Montreal (Quebec) 

Alain Gagnon, MD, Vancouver (C,-B.) 

Gregory Reid, MD, Winnipeg (Man.) 

Anne Summers, MD, North York (Ont.) 

Phil Wyatt, MD, North York (Ont.) 

David C. Young, MD, Halifax (N.-E,) 

Resume 

Objectif : Evaluer les « marqueurs faibles » echographiques utilises 
dans Ie cadre du depistage genetique footale, 

Options: Le depistage echographique au cours de la peri ode se 
situant entre la 16" et la 20" semaine de gestation est I'un des 
depistages genetiques et/ou tests diagnostiques les plus 
couramment utilises au cours de la grossesse. Les resultats 
faux-positifs et faux-negatifs (manques ou absents) sont a I'origine 
des preoccupations d'ordre pratique en ce qui concerne Ie 
depistage echographique. L'utilisation et la comprehension des 
marqueurs faibles echographiques et de leurs risques relatifs lies 
au depistage constituent une option importante dans Ie cadre des 

Mots-cles : Ultrasound, soft marker, prenatal screening, fetus, 

aneuploidy, trisomy, genetic 

soins offerts aux femmes enceintes. A I'heure actuelle, la presence 
d'un marqueur echographique « notable» accroit la probabilite 
d'une pathologie footale; cependant, I'absence de marqueurs 
faibles, sauf dans certaines situations controlees, ne doit pas etre 
invoquee pour minimiser les risques footaux, 

Issues: L'utilisation de I'echographie au cours de la grossesse 
genere d'importantes issues sanitaires et economiques pour les 
families et Ie systeme de soins de sante, par comparaison avec sa 
non-utilisation. La Societe des obstetriciens et gynecologues du 
Canada (SOGC) recommande I'execution d'une seule evaluation 
echographique « systematique» au cours de la periode se situ ant 
entre la 16" et la 20" semaine de gestation, et ce, pour toutes les 
grossesses, Les patientes doivent beneficier de services de 
counseling au sujet des resultats positifs et negatifs pouvant etre 
reveles par I'echographie, de far;:on a etre pretes a faire face a des 
renseignements inattendus quant a leur grossesse et a la 
possibilite de se voir offrir des options de depistage 
supplementaires. 

Preuves : Nous avons demande aux membres de comite d'analyser 
des sujets particuliers lies aux marqueurs faibles echographiques, 
a la suite de I'etablissement d'un consensus quant aux marqueurs 
faibles faisant Ie plus frequemment I'objet d'articles publies. Des 
recherches ont ete menees dans les bases de donnees Medline et 
PubMed en vue d'en tirer les articles de langue anglaise soumis a 
I'examen collegial et publies entre 1985 et 2003. Les analyses 
portant sur chacun des sujets associes aux marqueurs faibles ont 
ete redigees par les membres de comite et se sont vus attribuer 
une cote quant a la qualite des resultats et a la classification des 
recommandations, Par la suite, nous avons fait circuler ces 
analyses et celles-ci ont fait I'objet de discussions au sein du 
comite combine, Le format final de la presente directive clinique a 
ete determine par les presidents de comite, 

Valeurs : La qualite des resultats et la classification des 
recommandations ont ete etablies a la suite de discussions et de 
I'obtention d'un consensus au sein des comites sur I'imagerie 
diagnostique et la genetique de la SOGC. 

Avantages, desavantages et couts: II n'est pas possible, a I'heure 
actuelle, de determiner les avantages, desavantages et coOts 
associes a la presente directive clinique, puisque cela necessiterait 
des ressources en surveillance medicale, en recherche et en sante 
qui ne sont pas presentement disponibles; toutefois, ces facteurs 
doivent faire I'objet d'une evaluation dans Ie cadre d'une approche 
prospective de la part d'initiatives provinciales et tertiaires. Une 
reflexion sur ces questions se trouve dans les parties « Options» 
et « Issues» du present resume. 

Les directives cliniques font etat des percees recentes et des progres cliniques et scientifiques a la date de publication de celles-ci et 
peuvent faire I'objet de modifications. II ne faut pas interpreter I'information qui y figure comme I'imposition d'un mode de traitement 
exclusif a suivre. Un etablissement hospitalier est libre de dicter des modifications a apporter a ces opinions. En I'occurrence, iI faut 
qu'iI y ait documentation a I'appui de cet etablissement. Aucune partie de ce document ne peut etre reproduite sans une permission 
ecrite de la SOGC. 
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Tableau 1 Criteres d'evaluation des resultats et classification des recommandations 

Niveaux des resultats* 

I: Resultats obtenus dans Ie cadre d'au moins un essai 
comparatif convenablement randomise. 

11-1: Resultats obtenus dans Ie cadre d'essais comparatifs non 
randomises bien conc;:us. 

11-2: Resultats obtenus dans Ie cadre d'etudes de cohortes 
(prospectives ou retrospectives) ou d'etudes analytiques 
cas-temoins bien conc;:ues, realisees de preference dans 
plus d'un centre ou par plus d'un groupe de recherche. 

11-3: Resultats decoulant de comparaisons entre differents 
moments ou differents lieux, ou selon qu'on a ou non 
recours a une intervention. Des resultats de premiere 
importance obtenus dans Ie cadre d'etudes non compara­
tives (par exemple, les resultats du traitement a la 
penicilline, dans les annees 1940) pourraient en outre 
figurer dans cette categorie. 

III: Opinions exprimees par des sommites dans Ie domaine, 
fondees sur I'experience clinique, etudes descriptives ou 
rapports de comites d'experts. 

Categories de recommandationst 

A. On dispose de donnees suffisantes pour appuyer la 
recommandation selon laquelle iI faudrait s'interesser 
expressement a cette affection dans Ie cadre d'un examen 
medical periodique. 

B. On dispose de donnees acceptables pour appuyer la 
recommandation selon laquelle iI faudrait s'interesser 
expressement a cette affection dans Ie cadre d'un examen 
medical periodique. 

C. On dispose de donnees insuffisantes pour appuyer 
I'inclusion ou I'exclusion de cette affection dans Ie cadre 
d'un examen medical periodique, mais les recom­
mandations peuvent reposer sur d'autres fondements. 

D. On dispose de donnees acceptables pour appuyer la 
recommandation de ne pas s'interesser a cette affection 
dans Ie cadre d'un examen medical periodique. 

E. On dispose de donnees suffisantes pour appuyer la 
recommandation de ne pas s'interesser a cette affection 
dans Ie cadre d'un examen medical periodique. 

'La qualite des resultats signales dans les presentes directives cliniques a ete etablie conformement aux criteres d 'evaluation des resultats 
presentes dans Ie Rapport du groupe de travail canadien sur I'examen medical periodique'9. 

tLes recommandations que comprennent les presentes directives cliniques ont ete classees conformement a la methode de classification decrite 
dans Ie Rapport du groupe de travail canadien sur I'examen medical periodique '9 

Recommandatlons : 

1. Le depistage echographique au cours de la periode se situant entre 
la 168 et la 20· semaine de gestation devrait evaluer huit 
marqueurs, dont cinq (epaississement du pli nucal, intestin 
echogene, ventriculomegalie legere, foyer echogene 
intracardiaque et kystes des plexus choro·ides) sont associes a un 
risque accru d'aneuplo"idie fcetale et, dans certains cas, a des 
problemes non chromosomiques, tandis que les trois autres (artere 
ombilicale unique, megagrande citerne et pyelectasie) ne sont 
associes qu'a un risque accru d'anomalies non chromosomiques 
lorsqu'ils sont constates isoh~ment. (11-2 B) 

2. L'identification de marqueurs faibles de I'aneuplo"idie fcetale 
necessite une correlation avec d'autres facteurs de risque, y 
compris les antecedents, I'age maternel et les resultats du 
depistage serique maternel. (11-1 A) 

3. Les marqueurs faibles indiquent une augmentation notable du 
risque fcetal en matiere de pathologie genetique. Une orientation, 
en temps opportun, vers des services de confirmation, de 
counseling et d'exploration s'avere necessaire en vue de 
maxi miser les options de prise en charge. (III B) 

Validation: La conception de directives cliniques soumises a 
I'examen collegial fait partie du processus de comite, en plus de la 
revision menee par Ie Conseil de la SOGC et du bureau de la 
redaction. 

Commanditaire : SOGC. 
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INTRODUCTION 

L 'offre d'une echographie obstetricale au cours de la 
periode se situant entre Ia 16e et Ia 20e semaine de gesta­
tion est devenue pratique courante au Canadal- 3• 

Malgre les nombreux avantages potentiels, Ie depistage des 
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anomalies fcetales constitue la principale raison motivant 
l'offre systematique de ce type d'intervention4-6. Certains 
resultats de l'echographie obstetricale sont consideres 
comme des variantes de I'etat normal, mais sont tout de 
meme notables puisqu'ils indiquent egalement une hausse 
du risque de constater une aneuploldie fcetale sous-jacente. 
Ces resultats sont connus sous Ie nom de « marqueurs 
faibles » et devraient etre consideres comme etant dis tincts 
des malformations anatomiques fcetales et/ou de la restric­
tion de croissance, Iesquels entrainent egalement une hausse 
des risques perinatals et genetiques. 

La presence de marqueurs faibles accroit Ie nsque 
d'aneuploldie fcetale, mais ne red:le pas de valeur 
diagnostique. Le degre d'association a l'aneuploldie fcetale 
de chacun des marqueurs faibles vatie. II est dorenavant 
devenu pratique courante d'estimer ce degre d'association 
sous forme de facteur de vraisemblance (FV), selon lequelle 
risque de base a priori se trouve modifie. La detection de· 
multiples marqueurs faibles entraine une hausse du niveau 
de signification des resultats, par comparaison avec la 
detection d'un de ces marqueurs isolement7,8. Des facteurs 
n'etant pas lies a l'echographie (dont !'age maternel, l'age 
gestationnel et les antecedents personnels et familiaux) 
exercent egalement une influence sur Ie nsque 
d'aneuploldie et devraient etre consideres comme 
etablissant un risque a priori precis9- 12• De plus, Ie depistage 
serique maternel peut, a titre d'autre outil de depistage, 
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