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Ces /ignes directrices sur Ie diagnostic prenatal ont ete modifiees 
par Ie Comite de g{metique de la Societe des obstetriciens et 
gynecologues du Canada (SOGC) et elles ont ete approuvees par 
Ie Conseil et Ie comite executif de la SOGC. Elles constituent une 
mise a jour des /ignes directrices pubJiees anterieurement 
(College canadien des geneticiens medicaux et Societe des 
obstetriciens et gynecologues du Canada, 2001). Elles seront 
aussi accessibles sur Intemet a I 'adresse www.sogc.org, ou elles 
seront mises a jour regu/i erement. 
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Le niveau des resultats signales dans la presente directive clinique 
a ete determine a I'aide des criteres d'eval'uation des resultats 
di3crits dans Ie rapport du Groupfc de travail canadien sur I'examen 
de sante periodique (Tableau 1) a. 
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INTRODUCTION 

Les techniques effractives de diagnostic prenatal 
comprennent Ie preh~vement des villosites choriales (PVC), 
l'amniocentese, la cordocentese (ou prelevement percutane 
de sang ombilical [PPSO]), Ie prelevement de tissu fcetal, 
ainsi que l'embryoscopie et la fcetoscopie (Tableau 2). 

Mots cll~s: Prenatal diagnosis, amniocentesis. early 
amniocentesis, chorionic villus sampling, procedure, benefits, risks 

Certains resultats cliagnostiques peuvent etre obtenus par 
plus d'une seule de ces techniques : par exemple, Ie 
caryotype fcetal peut etre obtenu soit par l'amniocentese, 
soit par Ie preIevement des villosites choriales, soit encore a 
partir d'un echantillon du sang fcetal. 

Le depistage pendant le premier trimestre de l'aneuplolclie 
et des anomalies congenitales, au moyen de l'echographie 
pour mesurer la darte nucale du fcetus et des marqueurs 
biochimiques contenus dans Ie serum maternel, permet 
d'obtenit un taux de depistage de la trisomie 21 de 60 % a 
90 % avec un resultat positif au depistage (faux positif) 
d'environ 5 % a 10 %1-7. Un pro cede de diagnostic prenatal 
effractif avec PVC entre la 10e et la 14e semaine peut etre 
niis en ceuvre pour Ie depistage positif pendant Ie premier 
trimestre, alors que les tests de depistage positif pendant Ie 
premier ou Ie deuxieme trimestre peuvent s'effectuer au 
moyen d'un procede diagnostic prenatal effractif par 
amniocentese apres la 15e semaine. 

AMNIOCENTESE 

L'amniocentese est un pro cede de diagnostic prenatal 
effractif, guide par echographie, normalement pratique 
apres la 15e semaine de gestation dans Ie but de determiner 
Ie caryotype fcetal et de detecter des anomalies moleculaires 
et biochimiques (Tableau 2). Les deux tests du liquide 
amniotique Ie plus frequemment pratiques sont Ie caryotype 
fcetal a partir des cellules fcetales et de la membrane se 
trouvant dans Ie liquide amniotique, apres une culture des 
tis sus ou les techniques directes d'hybridation par 
fluorescence in situ (FISH), et la me sure clirecte de 

l'a-fcetoproteine du liquide amniotique (AFPLA). D'autres 
cliagnostics genetiques peuvem se faire par des techniques 
biochimiques ou moIeculaires, apres avoir consulte un 

Les directives cliniques font etat des percees recentes et des progres cliniques et scientifiques ala 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 etabllssement. 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'ess~s comparatifs non 
randomises bien con~us. 

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

11-3 : Resultats decQulant 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 il 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 il 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 periodique7o. 

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 periodique70 

centre local de diagnostic prenatal. Des resultats peuvent 
generalement etre obtenus avant la 20e semaine de gesta
tion. Le caryotype fretal prend normaIement d'une a trois 
semaines apres l'amniocentese, selon Ie laboratoire 
cytogenetique utilise. Le principal inconveruent de 
l'amniocentese, c'est que les resultats du diagnostic prenatal 
ne sont connus qu'entre les 17e et 20e semaines de gestation. 
Si des anomalies sont detectees et que la patiente demande 
une interruption de grossesse, les techniques utilisees pour 
ce faire, comme Ie declenchement du travail ou la dilatation 
avec evacuation (D+ E), €Omportent des risques physiques 
et emotionnels plus grands pour la femme qu'une dilatation 
avec curettage (D+C) au cours du premier trimestre. 

TECHNIQUE 

On pratique une echographie avant une amniocentese pour 
etablir l'age gestationnel du fretus, la position exaote du pla
centa, Ie volume de liquide amniotique, l'activite cardiaque 
fretale, Ie nombre de fretus et certains autres facteurs de 
nature uterine, tels que les fibromes, la separation 
amnios-chorion ou les contractions. Selon Ie centre ou se 
pratique l'examen et l'age gestationnel, on peut aussi y 
ajouter une biometrie fretale plus detaillee. Le lieu de 
l'insertion de l'aiguille est choisi selon l'information donnee 
par l'echographie sur la position du fretus,l'emplacement du 
placenta et Ie volume du liquide amniotique. Il est 
recommande d'eviter Ie placenta. Bien que les resultats 
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d'etudes deja publies sur l'amniocentese transplacentaire 
n'indiquent pas que cela entraine des risques accrus 
d'avortement spontane8, ils ont cependant indique un 
risque accru de transfusions de la mere au fretus9• Il est 
recommande d'utiliser l'echographie pendant l'amnio
centese de fas;on a permettre d'observer Ie fretus, Ie liquide 
amniotique et la pointe de l'aiguille. 

Il faut utiliser une technique sterile: des gants steriles et un 
plateau d'instruments avec solution antiseptique, tampons 
de gaze, forceps et champs operatoires steriles. Le lieu 
d'insertion cutanee est nettoye au moyen d'une solution 
antiseptique. NormaIement, il n'est pas necessaire de faire 
une anesthesie locale de la paroi abdominale. On pro cede 
generalement au moyen d'une aiguille spinale de dimension 
20 ou 22, en enfons;ant l'aiguilie d'un seul mouvement 
cantinu a travers la paroi abdominale et uterine. Il est 
important de penetrer dans Ie sac amniotique d'un seul 
coup pour eviter que l'amnios ne forme« une tente ». Une 
seringue de 10 a 20 cc est utilisee pour aspirer Ie liquide 
amniotique, une fois retire Ie stylet a aiguille. La quantite de 
liquide amniotique prelevee est de 15 a 30 cc et depend de la 
raison du diagnostic prenatal et de l'age gestationnel. La 
technique du retrait de l'aiguilie spinale est semblable a celie 
de l'insertion. 

Le prelevement du liquide amniotique se fait generalement 
en moins d'une minute. Il se peut que la patiente eprouve de 
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