Communiquer lerisque
en matiere de dépistage préenatal

pas un jeu d'enfant!

Vearn Gekas ef Sylvie ST-Vacques

Le dépistage du syndrome de Down représente un des aspects les plus controversés des soins anténa-
taux offerts aux femmes enceintes. Selon une étude réalisée aupreés de 120 médecins et résidents en
médecine familiale de la région de Québec, la décision de se soumettre ou non a un test de dépistage
du syndrome de Down compte parmi les plus difficiles dans la pratique’. Comment aider les futurs pa-
rents a prendre une décision éclairée en fonction des meilleurs niveaux de preuve scientifique, mais

surtout de ce qui importe le plus pour eux ?

Dépistage du syndrome de Down
et contexte québécois

Le syndrome de Down, aussi appelé trisomie 21, est
I'anomalie chromosomique la plus fréquente a la nais-
sance. Il touche 130 bébés sur 100 000 naissances au
Québec et a pour effet de limiter le développement in-
tellectuel de ceux qui en sont atteints. Une malforma-
tion cardiaque y est souvent associée. Si les méthodes
de dépistage permettent de connaitre le risque qu'une
femme porte un foetus atteint de trisomie 21, en au-
cun cas elles ne permettent d’instaurer un traitement
qui améliorerait le développement intellectuel de I'en-

Down peut conduire a la décision d’interrompre ou
non la grossesse”.
Les futurs parents devront donc faire des choix diffi-

Le D) Jean Gekas, médecin généticien, est chef de ' Unité de

cherche Transfert des connaissances et évaluation des tech-

laire d’un doctorat en microbiologie-immunologie.
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Décisions difficiles des futurs parents

® Devrions-nous participer a un programme de dépistage
du syndrome de Down ?

® Si le résultat indique un risque élevé, irons-nous vers un
test diagnostique ?

& Et sile résultat d’un tel test indique que le feetus est atteint,
envisagerons-nous une interruption de grossesse ?

- décisionnel (sentiment d’incertitude ressenti par une
. personne devant choisir parmi des options associées a
fant. Conséquemment, le dépistage du syndrome de

des risques, a des pertes et a des regrets ou qui sont

- contraires aux valeurs personnelles). Ce conflit peut les
amener a regretter leur choix ou a blamer le médecin
- pour l'issue de leur décision’. Dans un tel contexte, ils
ciles (encadré 1) et risquent de vivre un important conflit
- saire pour participer activement a la décision afin de
- faire un choix éclairé*,

diagnostic prénatal du CHUL et consultant en génétique

médicale. Il est également professeur associé a la Faculté de Quelles sont les options offertes

médecine de I Université Laval, a Québec. La D" Sylvie St- ainsi que leurs avantages et inconvénients ?

Jacques est la coordonnatrice scientifique de laxe de re-

souhaitent obtenir de leur médecin le soutien néces-

Des le début de la grossesse, les futurs parents auront

a décider s’ils souhaitent ou non se prévaloir du test de
nologies et des interventions en santé du Centre de recherche
du Centre hospitalier universitaire de Québec (CRCHUQ),
a IHopital Saint-Frangois d’Assise de Québec. Elle est titu-

dépistage du syndrome de Down. Etonnamment, les
médecins oublient souvent de présenter ce test comme
une possibilité parmi d’autres. Pour choisir, les parents

- doivent donc étre informés des diverses options et des
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Option Avantages

Avantages et inconvénients des options de dépistage du syndrome de Down*

Inconvénients

® Aucun dépistage  © Pas d’anxiété inutile
© Pas de tests diagnostiques inutiles

©® Feetus trisomiques non détectés

® Amniocentése ® Détection de tous les feetus atteints
(femmes de

35 ans et plus)

©® Pas de faux positifs ni de faux négatifs  © Perte de feetus normaux

©® Tests diagnostiques inutiles

© Test intégré
® Moins de feetus normaux perdus

* Options proposées dans le cadre du programme provincial

© Moins de tests diagnostiques inutiles

©® Anxiété inutile (faux positifs)
® Possibilité de donner naissance a un enfant
trisomique, méme si le risque est faible (faux négatifs)

A compter de ’automne 2009, le ministére de la Santé et des
Services sociaux offrira gratuitement a toutes les femmes
enceintes du Québec un programme de dépistage prénatal
du syndrome de Down qui permettra de diminuer le nombre
de pertes feetales en proposant le recours a I’'amniocentése
uniquement aux femmes dont le résultat du test de dépis-
tage indique un risque élevé'®.

Les femmes enceintes auront

a choisir une des trois options suivantes:

1) aucun dépistage ;

2) amniocenteése pour les femmes de 35 ans et plus;

3) test sérique intégré avec un premier prélévement san-
guin entre 10 et 13 semaines et un deuxieme, entre 14
et 16 semaines, suivi de I'offre d’amniocentése si le ré-
sultat indique un risque élevé.

avantages et inconvénients de chacune (tableau I). Le

drome de Down’.

centese) ou de villosités choriales (biopsie du tropho-
blaste). Cependant, ces interventions peuvent entrainer
une fausse couche (500 pertes foetales pour 100 000 in-
terventions) et, par conséquent, la perte d’un foetus nor-
mal®. Le but du dépistage prénatal consiste donc a trou-
ver les femmes enceintes les plus susceptibles de porter
un foetus trisomique de fagon a limiter le nombre glo-
bal d’amniocenteses (encadré 2).

Comme le risque de mettre au monde un enfant at-
teint du syndrome de Down augmente avec I'age de la
future mere, l'amniocentese est généralement offerte aux
femmes de 35 ans et plus, soit quand le risque de porter
un enfant trisomique devient plus élevé que celui de faire
une fausse couche a la suite d’'une amniocentese. Néan-
moins, comme les deux tiers (66/100) des enfants tri-
somiques naissent de femmes de moins de 35 ans, des

- méthodes de dépistage utilisant des informations sup-
manque d’information compte parmi les principales dif- :
ficultés indiquées par les femmes et aussi par les profes-
sionnels de la santé lorsque vient le moment de prendre
une décision concernant le dépistage prénatal du syn-
- nombre de stratégies de dépistage (tableau I1)®.

Plus spécifiquement, le médecin doit informer les pa-
rents de la différence entre un test de dépistage et un test :
diagnostique. Cunique fagon de déceler la trisomie 21
chez le foetus est I'établissement du caryotype foetal ala
suite d’un prélévement de liquide amniotique (amnio-

plémentaires dans le sang de la mere (dosage de mar-
queurs sériques) ou a I'échographie foetale (marqueurs
morphologiques) ont été mises au point’. Depuis 2008,
les lignes directrices canadiennes conseillent un certain

Quelle que soit la méthode choisie, il est important
de rappeler aux parents que le résultat du test de dépis-
tage nest pas définitif. Ainsi, il ne faut pas employer 'ex-
pression : « le résultat de votre test de dépistage est “po-
sitif” ou “négatif” », car une telle formulation peut étre

Quelle que soit Ia stratégie de dépistage choisie, il est important de rappeler aux parents que le ré-
suliat du test de dépistage n’est pas définitif. Ainsi, il ne faut pas employer I'expression : « le résultat
de votre test de dépistage est “positif” ou “négatif”’ », car une telle formulation peut étre interprétée
de facon erronée.
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Stratégies de dépistage prénatal du syndrome de Down*
Interventions Pertes
Stratégie® Description Trimestre inutiles feetales
® Test combiné Mesure de la clarté nucale 1¢ 7500 96
Dosage sérique de la protéine A plasmatique associée
a la grossesse (PAPP-A) et fraction libre de I’'hormone
chorionique gonadotrophique béta (3-hCG)*
©® Test quadruple Dosage sérique de I'alpha-feetoprotéine (AFP)*, 2° 7400 23
cestriol libre (UE3), B-hCG et inhibine-A
©® Test intégré Test combiné 1¢ 1800 6
+
Test quadruple 2¢
Analyse de tous les résultats aprés le second test 2°
® Test intégré Test combiné sans clarté nucale 1 3700 12
sérique¥ +
Test quadruple 2°
Analyse de tous les résultats apres le second test 2°
©® Test séquentiel Test combiné : 16 1500 10
Sirisque élevé : test diagnostique 1¢
Si risque faible : test quadruple 2¢
© Test contingenté Test combiné : 1 1600 10
Sirisque élevé : test diagnostique 16
Si risque trés faible : aucun autre test —_
Si risque intermédiaire : test quadruple 2°
* Les chiffres présentés reposent sur une estimation pour la population québécoise en 2001 et sont indiqués pour 100 000 grossesses'*.
+ Toutes les stratégies remplissent des conditions optimales d’efficacité correspondant a un taux de détection d’au moins 75 % pour un
taux de faux positifs maximal de 3 %. Elles tiennent aussi compte de I'age de la mere®. # Programme provincial québécois de dépistage'.

interprétée de fagon erronée. Par ailleurs, un risque élevé
ne signifie pas que le résultat du test est « positif». La :
plupart des femmes qui ont un risque jugé élevé au :

test de dépistage (supérieur a 11 000 sur 100 000)° ont Comment mieux communiquer les risques

un résultat d’amniocentese normal et accouchent d’'un etles avantages de chaque option ?
bébé qui n’est pas atteint du syndrome de Down. Il
sagit donc de faux positifs qui entrainent des amnio-
centeses inutiles. Inversement, un risque faible ne ga-
rantit pas un foetus normal, car les tests de dépistage
ne permettent pas de détecter tous les bébés atteints
. verses options, y compris celle de ne pas avoir recours
nent la naissance d’un enfant trisomique alors que la
- attribuent aux avantages et aux inconvénients associés
rant la grossesse. Les avantages des tests de dépistage, soit
le repérage des femmes présentant un risque élevé de
porter un feetus trisomique et la réduction du nombre
de foetus sains perdus par suite des interventions dia- :
gnostiques, doivent étre soupesés par rapport au taux

de trisomie. Il s’agit donc de faux négatifs qui entrai-

femme voulait connaitre 'existence de 'anomalie du-

de faux positifs conduisant a la réalisation de tests dia-
gnostiques inutiles'*!",

Une décision éclairée se définit comme le meilleur
choix possible compte tenu des données scientifiques,
des ressources médicales et cliniques offertes et des pré-
férences du patient'?, Conséquemment, les futurs pa-
rents doivent connaitre et comprendre les issues des di-

au dépistage prénatal, afin de déterminer la valeur qu’ils

a chacune des options. En tant que partenaire dans la
prise de décision, le médecin doit bien communiquer
les risques et les avantages de chaque option aux fu-
turs parents afin que ces derniers soient en mesure de
comprendre I'information reposant sur les meilleures
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Conséquences des différentes stratégies de dépistage du syndrome de Down*
Nombre de feetus Nombre de pertes
trisomiques Nombre de cas feetales provoquées
diagnostiqués de trisomies 21 a Pamniocentése
Scénarios par amniocentése a la naissance (feetus normaux)
©® Amniocentése pour toutes les femmes 130 0 500
©® Aucune amniocentése 0 130 0
® Amniocentése pour toutes les femmes enceintes 56 74 4
de 35 ans et plus
©® Amniocentése seulement pour les femmes enceintes 67 63 12
arisque selon les résultats du test intégré sérique’
* Les chiffres présentés sont pour 100 000 grossesses et reposent sur I’estimation de la population québécoise en 2001, + Test retenu
pour le programme provincial québécois de dépistage du syndrome de Down'™.

données probantes et sur la signification du dépistage

prénatal du syndrome de Down.
Les tests de dépistage permettent de mesurer le risque

utilisant des fréquences et des nombres absolus ainsi
que des dénominateurs identiques, car seule une faible

(500 sur 100 000)".

Comment intégrer les valeurs
des parents dans la décision ?

et les croyances personnelles des futurs parents jouent

syndrome de Down®. Le médecin aide les parents a dé-

finir clairement leurs valeurs pour étre en mesure d’éta-

¢ blir ce qui est le plus important pour eux au moment
de faire leur choix et de soupeser les conséquences qui
individuel, soit la probabilité qu'une femme enceinte
donne naissance a un enfant atteint du syndrome de
Down. Ce risque est généralement indiqué en proba-
bilité, un concept qu’il est difficile d’interpréter sur le
plan individuel, autant pour le médecin que pour les :
patients. Le médecin doit communiquer ce risque en

en découleront. Les risques et avantages doivent alors
étre mis en adéquation avec les valeurs personnelles de
toutes les personnes en cause dans la décision.

Pour aider les futurs parents a mieux comprendre
les conséquences de leur choix, le médecin peut leur
présenter les résultats du dépistage ou de la méthode

- diagnostique. Considérons quatre scénarios tres dif-
- férents quant a la prise en charge clinique (tableau III).
proportion de la population comprend que 1/770
(130 sur 100 000) est un plus petit nombre que 1/200 :

Bien s, les extrémes, comme la réalisation d’une am-
niocentese chez toutes les femmes enceintes du Qué-

bec (scénario 1) ou absence totale d’amniocentese
- (scénario 2), sont improbables, mais refletent bien les
choix opposés qu’expriment souvent vos patientes
- dans ce domaine. Les conséquences des différentes

En raison du dilemme moral engendré, d’'une part,
par la possibilité de perdre un foetus normal et, d’autre
part, par la possibilité de devoir interrompre la grossesse
si le foetus est atteint du syndrome de Down, les valeurs

stratégies de dépistage peuvent étre évaluées par une
analyse du nombre de feetus trisomiques diagnosti-
qués au cours de la grossesse ou arrivant a terme et du
nombre de pertes foetales provoquées par les interven-

- tions diagnostiques (amniocentéses).
un rdle primordial dans la prise de décision. En effet, il
sagit des deux aspects qui aident le plus les parents a
prendre une décision dans le contexte du dépistage du

La pression sociale associée au choix entre le dépis-
tage et le diagnostic prénatal du syndrome de Down
représente la difficulté la plus mentionnée’. Méme si

- le professionnel de la santé fournit des informations

En tant que partenaire dans Ia prise de décision, le médecin doit bien communiquer les risques et avan-

tages aux futurs parents afin que ces derniers soient en mesure de comprendre I'information reposant

sur les meilleures données probantes et sur la signification du dépistage prénatal du syndrome de Down.
RenEH
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de maniére neutre, la nature méme des renseigne-
ments donnés peut influer sur la prise de décision. Par
exemple, la prise en charge d’'un enfant trisomique est
rarement abordée. Aussi, les valeurs véhiculées par la
société orientent davantage les femmes vers une inter-
ruption de grossesse, car la naissance d’un enfant tri-
somique est considérée comme un échec du diagnos-
tic prénatal’.

LA PRISE DE DECISION PARTAGEE dans le contexte du dé-
pistage prénatal du syndrome de Down comporte
des interactions complexes et subtiles entre les connais-
sances, les valeurs et les croyances des futurs parents et
les connaissances scientifiques du médecin qui assure
le suivi de grossesse. Le défi du médecin qui offre le dé-
pistage est de sassurer que les parents font un choix
éclairé, Cest-a-dire reposant sur une information rele-
vant des meilleures données probantes et sur leurs pré-

férences et leurs valeurs, grace a une bonne communi- :

cation du risque et une approche empathique.
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