Trisomie 18 : diagnostic prénatal

Madame A. Yvette, gée de 44 ans, cst enceinte de 14 semaines
lorsqu'elle nous est adressée pour réalisation d'un caryotype feetal et
dosage de I'alpha-feeto-protéine amniotique (AFP).

L'enquéte génétique est sans particulanté, il existe dans sa descen-
dance 14 enfants normaux et un avortement spontané & 20 semaines,
d'étiologie inconnue. ) )

L'age de I'intéressée ne fait pas discuter I'indication et 'amnio-
centése (1) est réalisée a la 17¢ semaine d’aménorrhée gravidique.

Le caryotype feetal met en évidence une trisomie 18 chez un feetus
masculin(47, XY, 18 +)avecuntaux d’AFP normal & 12 mg/l contrélé
lors de 'interruption de grossesse réalisée 4 20 semaines.

L 'échotomographie standard était normale.

Le poids feetal est & 365 g pour une taille de 30 cm. L'éwde
macroscopique (fig. 1) retrouve les signes classiques de trisomie 18 :
dolichocéphalie, micrognathie, implantation basse des oreilles. Au
niveau des membres supéricurs, I'index recouvre le 3* daigt, le cin-
qui¢me recouvre le quatriéme. Au niveau des membres inféricurs, il
existe un talus varus, le gros orteil est court en dorsiflexion. Il n'existe
pas d"anomalie de fermeture du systéme nerveux central. Sur le plan
viscéral interne, il existe une petite CIV d'environ 3 mm de diamétre,
réwro-tricuspidienne, associée A une intemuption de l'arc aortique
entre la carotide et la sous claviére gauche. Il n'y a pas d’anomalie
rénale.

L'étude histologique gonadique, rénale, surrénalienne et placen-
taire est normale.
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Fio |.—Fatus de 20 semaines :phémotype dela trisomie 18.

Le dépistage prénatal des aberrations chromosomiques re-
présente %0 % des cas d'indication d'amniocentése précoce
[1], parmi lesquels I'dge maternel avancé (38 ans et plus)
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représente le critére le plus fréquemment rencontré malgré un
déroulement normal de la grossesse, qui ne permet de soup-
gonner ni I'existence ni le type d'anomalie chromosomique
susceptible d’étre observée.

L’augmentation deI’AFP amniotique peut étre associée [2)
ou non [3] a la trisomie 18, en dehors de toutes anomalies
ouvertes du systéme nerveux central. C'est pourquoi le do-
sage des protéines amniotiques devrait étre obligatoirement
associé a I’étude du caryotype.

(1) L'amniocentése a éré réalisée par le Pr Monnier, Maternité du
CHU de Lille, Pavillon Olivier, 2 place Barthélémy Dorez. F 59000
Lille.
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