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Introduction 

 

Le diagnostic prénatal est défini par le code de la santé publique comme l’ensemble des « pratiques 

médicales ayant pour but de détecter in utero chez l’embryon ou le fœtus, une affection d’une 

particulière gravité » (article L. 2131-1 du code de la santé publique (CSP)). 

Depuis 30 ans, la demande des couples associée aux progrès des diverses techniques 

échographiques, de prélèvements fœtaux et de biologie moléculaire a entraîné une évolution naturelle 

vers une extension du diagnostic prénatal et permis la mise en œuvre progressive d’un dépistage de 

certaines anomalies fœtales proposé à l’ensemble des femmes enceintes. La découverte d’anomalies 

fœtales peut en effet modifier la prise en charge de la grossesse ou de l’accouchement et amener à 

discuter de la poursuite ou non de la grossesse. 

 

Les malformations diagnostiquées en période anténatale représentent un problème de santé 

important. Par exemple, les malformations congénitales au sens strict sont présentes chez 2 à 3% 

environ des nouveau-nés vivants à la naissance et chez 20% des fœtus mort-nés1. Les malformations 

invalidantes représentent environ 50% des malformations. Ceci signifie qu’en l’absence de stratégie 

de dépistage et de prévention, chaque année en France, 7 500 à 8 000 enfants naîtraient porteurs 

d’un handicap grave lié à une ou plusieurs malformations. 

Ces malformations sont le plus souvent d’étiologie inconnue. La seule action reconnue comme 

efficace sur le plan épidémiologique est l’éviction des agents tératogènes auxquels pourraient être 

exposées les femmes enceintes (pharmacologiques et alimentaires, virologiques, parasitologiques, 

adictologiques). Mais au total, ramenés aux naissances vivantes, ce sont près de 3% des fœtus qui 

sont concernés par une maladie génétique, une anomalie chromosomique ou une malformation 

congénitale majeure. 

Cependant, les anomalies fœtales curables dépistées puis diagnostiquées ne se limitent pas aux 

malformations : la reconnaissance précoce d’un retard de croissance intra utérin (RCIU) peut 

permettre de sauver l’enfant en le faisant naître prématurément avant que le dysfonctionnement 

placentaire n’ait entraîné une mort in utero ou des séquelles cérébrales par hypoxie irréversible (3% 

des naissances, soit près de 20 000 enfants par an)2. 

 

Les enjeux philosophiques, éthiques, sociétaux mais aussi cliniques de ces pratiques restent au 

premier plan des préoccupations des praticiens comme des autres acteurs sanitaires ou politiques. Ils 

ont d’ailleurs motivé un encadrement légal et réglementaire particulièrement dense. Enfin, les 

divergences potentielles entre responsabilité collective et responsabilité individuelle de ces pratiques 

imposent une discussion ouverte et éclairée. 

                                                 
1 Asch DA, Hershey JC, Pauly MV,Patton JP, Jedrziewski MK, Mennuti MT. Genetic screening for reproductive 
planning. Am J Public health 1996 ; 86 (5) : 684-90. 
2
 Voyer M, Magny JF, Valleur-Masson D, Coatantiec Y, Daffos F. Devenir des nouveaux nés hypotrophes. In : 

Cabrol, ed Obstétrique. Paris. Flammarion Médecine Sciences ; 2002. 
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Afin de partager le plus largement possible cette réflexion sur les enjeux du diagnostic prénatal (DPN), 

il est apparu nécessaire que ce rapport comporte une très riche partie descriptive que l’on présentera 

en trois parties. La première participera à la formalisation des objectifs et des stratégies en matière de 

diagnostic et de dépistage prénatal, incluant les conséquences en matière de prise en charge des 

grossesses. La deuxième partie apportera des données chiffrées nationales portant sur les résultats 

obtenus tant en matière de dépistage que de diagnostics ou de traitements. Elle évoquera aussi les 

pratiques de plusieurs pays étrangers. La troisième partie portera sur la mise en œuvre du dépistage 

et du diagnostic, en particulier sur les moyens disponibles, l’organisation des soins et l’encadrement 

légal et réglementaire. Elle abordera notamment les structures de régulation, de contrôle et 

d’informations disponibles. Elle décrira l’organisation professionnelle des différents acteurs impliqués. 

 

Par ailleurs, des réflexions éthiques viendront compléter cette partie descriptive dans un paragraphe 

spécifique. 

En conclusion, ce rapport comportera une analyse critique de la situation ainsi que des propositions 

concrètes pour une prise en charge efficiente, transparente et respectueuse simultanément des 

aspirations individuelles des couples et des équilibres sociaux. 
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I. Objectifs et stratégies en matière de diagnostic  prénatal (DPN) 

 

A. Objectifs généraux du diagnostic prénatal  

 

1. Principes 

 

Le diagnostic prénatal répond à plusieurs objectifs : 

- Informer les couples du risque d’avoir un enfant atteint d’une anomalie grave et de la nature 

prévisible de cette maladie. 

- Rassurer les couples et particulièrement les couples à risque en leur offrant la possibilité d’exclure la 

présence d’une anomalie grave chez l’enfant à naître. 

- Assurer une prise en charge périnatale optimale de l’enfant à naître, en particulier quand il est atteint 

d’une anomalie curable nécessitant des soins urgents en période néonatale. 

- Dans certains cas d’anomalie fœtale incurable d’une particulière gravité, permettre aux couples qui 

le souhaitent la réalisation d’une interruption médicale de grossesse en accord avec la loi. 

- Enfin, lorsque l’anomalie fœtale n’est pas curable mais que le choix des couples est celui de ne pas 

recourir à une interruption de grossesse, organiser l’accueil de l’enfant porteur d’un handicap, voire 

l’accompagner vers un décès néonatal. 

Le diagnostic prénatal dépend donc de la capacité que l’on a de reconnaître les malformations ou 

anomalies fœtales dont l’identification précoce est susceptible de modifier la prise en charge périnatale 

ou néonatale. 

 

Dés à présent, la notion de diagnostic prénatal doit être différenciée de celle de dépistage prénatal (cf 

infra la définition), ce dernier concernant l’ensemble des femmes enceintes qui ne présente pas de 

risque identifié « a priori ». 

 

 

2. Demande des couples 

 

D’une façon générale, les enjeux du diagnostic prénatal sont multiples et en partie liés à l’imaginaire 

des couples, à leur souhait propre et à la vision sociale et médicale de la grossesse qui ont pour 

objectif d’aboutir à la naissance d’un enfant bien portant. 

Tout en montrant une grande variabilité des aspirations individuelles, la plupart des femmes exprime 

clairement, dans les enquêtes portant sur le dépistage prénatal, leur préférence pour un diagnostic 

prénatal précoce et de valeur prédictive positive et négative satisfaisante3. Le résultat à long terme 

                                                 
3 Evers-Kiebooms G. Conséquences psychologiques du dépistage prénatal. In : Institut national de la santé et de 
la recherche médicale, Dommergues M, Aymé S, Janiaud P, Seror V, ed. Diagnostic Prénatal. Pratiques et 
enjeux. Paris : Inserm ; 2003 
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semble avoir clairement la primauté dans le choix des techniques invasives à mettre en œuvre4. Les 

femmes préfèrent être confrontées au risque de fausse couche secondaire à un geste invasif de 

diagnostic prénatal plutôt qu’à l’accueil impromptu d’un enfant porteur d’un handicap. Plus 

spécifiquement, concernant l’évaluation des stratégies de dépistage de la trisomie 21, un complément 

d’analyse bibliographique confirmant ces remarques sur les conditions d’acceptation de ce type de 

dépistage est disponible dans le rapport publié par la Haute autorité de santé (HAS) (réf 16 infra). 

Quoiqu’il en soit, toutes les études soulignent la possibilité d’un surcroît d’anxiété introduit par les 

démarches de dépistage et de diagnostic prénatal. L’anxiété engendrée porte sur divers points : la 

crainte de la douleur, le risque de complication des gestes invasifs, mais aussi la difficulté de 

comprendre les notions de faux positifs et faux négatifs des examens de dépistage et le risque d’être 

confronté à une anomalie fœtale avec potentiellement une décision d’interruption de grossesse à 

prendre5. Dans les pays où il existe une limite d’âge gestationnel dans l’accès à l’interruption de 

grossesse, le diagnostic prénatal au-delà de ce terme entraîne un stress encore plus grand, lié à 

l’absence de choix possible6. L’information préalable au dépistage puis au diagnostic prénatal apparaît 

partout essentielle pour faciliter le vécu des examens et l’anticipation des résultats. Il faut cependant 

souligner les limites de cette information tout comme celles du consentement éclairé7. Ces limites sont 

liées à la formation des praticiens, à leur disponibilité en temps, aux ressources allouées à la 

réalisation de documents écrits, mais aussi aux possibles difficultés de compréhension par les 

couples toujours soumis aux enjeux émotifs, psychologiques et humains de la grossesse8. 

 

 

B. Stratégies de dépistage et de diagnostic  

 

1. Historique 

 

Historiquement, les premiers diagnostics prénatals ont été réalisés à la demande de couples ayant eu 

un premier enfant atteint d’une maladie génétique grave, source de souffrances majeures pour l’enfant 

et aboutissant souvent à son décès. Le conseil génétique réalisé au sein d’une consultation spécifique 

rassemble les données concernant une famille, permet d’identifier la maladie avec précision (par 

exemple un déficit enzymatique) et de préciser le risque d’un deuxième enfant atteint dans la fratrie 

(par exemple un risque sur quatre pour une maladie autosomique récessive). Le couple a alors le 

choix entre prendre le risque d’un deuxième enfant atteint, renoncer à son projet familial ou recourir au 

diagnostic prénatal dans la perspective d’une interruption de grossesse en cas d’atteinte fœtale. 

                                                 
4 Kupperman M, Feeny D, Gates E, Posner S, Blumberg B, Washington AE. Preferences of Women facing a 
prenatal diagnostic choice : long term outcomes matter most. Prenat Diagn ; 19 : 711-16 (1999). 
5 Marteau T, Saidi G., Goodburn S,  Lawton J, Michie S , Bobrow M Numbers or words ? A randomized controlled 
trial of presenting screen negative results to pregnant women, Prenat Diagn 200, 20 (9) ; 714-18 
6 Skari H, Malt U.,Bjornland K., Egeland T, Haugen G, Skreden M, Dalholt Bjork M, Bjornstadt Ostensen A. 
Emblem R. Prenatal diagnsosi of congenital malformations and parental psychological distress. Prenat Diagn 
2006 ; 26 : 1001-1009 
7 Sylvie Séguret. Le consentement éclairé en périnatalité et en pédiatrie. La vie de l’enfant. Eres 2004 
8 Marteau T Prenatal testing : towards realistic expectations of patients, providers and policy makers Ultrasound 
Obstet Gynecol 2002 ; 19 : 5-6 
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Dans cette situation, qui aboutit aujourd’hui à environ 1 800 diagnostics annuels (données année 

2005, rapport d’activité de l’Agence de la biomédecine 2006, publié en 2007), la maladie est bien 

connue des parents qui disposent d’un temps de réflexion souvent long, car débuté avant la 

grossesse, pour décider ou non de recourir au diagnostic prénatal. 

Certaines anomalies chromosomiques sont diagnostiquées selon le même schéma de conseil 

génétique préalable à la grossesse (translocations familiales par exemple) (près de 700 diagnostics en 

2005, rapport d’activité de l’Agence de la biomédecine 2006, publié en 2007). 

Jusqu’à récemment, il y avait peu de débat autour du diagnostic prénatal de ces maladies très graves. 

Il semble que l’abnégation dont les parents font preuve vis-à-vis du premier enfant atteint rendait 

inopportunes les critiques d’ordre moral concernant le choix d’un recours ultérieur au diagnostic 

prénatal. L’expérience directe que ces parents ont de la maladie garantit une information éclairée. 

Puis progressivement, l’existence d’une personne atteinte au sein de  la famille a amené certains 

couples à solliciter l’accès à un diagnostic prénatal du même type pour des risques plus faibles 

confirmés par le conseil génétique. 

Est même apparue la demande d’étendre ce type de diagnostic à une population sans antécédent, par 

exemple par dépistage des femmes enceintes hétérozygotes pour certaines maladies génétiques 

récessives comme la drépanocytose ou la maladie de Tay Sachs. 

Enfin, la capacité à répondre à la demande particulière de ces couples a secondairement posé la 

question de pouvoir faire bénéficier l’ensemble des femmes enceintes de cette forme de diagnostic. 

 

 

2. Dépistage et diagnostic des anomalies fœtales da ns la population générale 

 

a) Caractéristiques d’un dépistage 

Des stratégies de dépistage, en population générale, pour diverses anomalies fœtales, ont vu 

progressivement le jour et se sont étendues au cours des trente dernières années. Il s’agit 

principalement du dépistage échographique des malformations fœtales et du dépistage échographique 

et biologique des anomalies chromosomiques (cf Chapitre II - Données chiffrées). 

 

De manière générale, le dépistage permet l'identification en population, à l'aide de tests cliniques ou 

biologiques, de sujets probablement à plus haut risque que d’autres d’être atteints d'une maladie ou 

d'une anomalie passée jusque-là inaperçue ou susceptible de se développer. Dans le domaine de la 

pathologie prénatale du fœtus, le champ du dépistage s’étend à l’identification des femmes ou des 

couples à risque d’avoir un enfant atteint d’une anomalie que l’on souhaite détecter in utero. Les 

femmes à risque accru se voient alors proposer un test de diagnostic prénatal. 

Par contraste, le caractère principal des tests diagnostiques est de permettre d’établir la présence ou 

l’absence de la maladie de façon certaine (dans les limites des tests)9. 

                                                 
9 S Aymé, Stratégies de dépistage, Diagnostic prénatal, pratiques et enjeux. Questions en Santé publique. Ed 
Inserm, Paris 2003 
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Le dépistage est une pratique courante en médecine. Il fait l’objet de recommandations consensuelles. 

L’Organisation mondiale de la santé (OMS) a été le premier organisme à publier de telles 

recommandations en 1968 (WHO, 1968). L’OMS souligne qu’il faut considérer neuf  points avant 

d’entreprendre un dépistage en population : 

- La maladie induit-elle un problème de santé important ? 

- Existe-t-il une phase pré-symptomatique pendant laquelle le diagnostic peut être fait ? 

- Connaît-on l’histoire naturelle de la maladie ? 

- Y-a-t il un traitement pour cette maladie ou une forme d’intervention efficace ? 

- Existe-t-il un test utilisable pendant la période pré-symptomatique ? 

- Y-a-t il un consensus sur la façon de traiter et les professionnels qui doivent intervenir ? 

- Les ressources pour le diagnostic et le traitement sont-elles disponibles ? 

- Peut-on réaliser le dépistage de façon continue ? 

- Le coût du dépistage est-il supportable pour la collectivité ? 

 

Ces principes généraux ont été complétés par la suite pour répondre aux spécificités du dépistage 

génétique10,11. En 1998, l’OMS a réaffirmé que l’objectif principal du dépistage génétique reste la 

prévention et le traitement précoce des maladies et a proposé les principes suivants : 

- Le dépistage génétique ne peut se faire que sur une base volontaire et non obligatoire. 

- Le dépistage génétique doit être précédé d’une information adaptée sur le but du dépistage, ses 

possibles résultats et les choix qui s’offrent à la personne concernée. 

- Les résultats doivent rester confidentiels et ne peuvent être transmis à des employeurs ou des 

assureurs afin d’éviter toute discrimination. 

- Le rendu des résultats du test doit s’accompagner d’un conseil génétique, particulièrement quand 

les résultats sont défavorables. 

- Si un traitement ou une intervention est possible, ils doivent être proposés sans délai. 

 

Les données disponibles suggèrent que l’impact global de l’utilisation croissante du dépistage prénatal 

se traduit actuellement par une augmentation très importante du pourcentage de cas diagnostiqués et 

une augmentation plus faible du pourcentage de cas interrompus12,13. Par exemple, à Paris où le 

dépistage est très largement pratiqué, les données du Registre des malformations indiquent une 

augmentation du taux de dépistage de 15 à 70% alors que le taux d’interruption de grossesse passe 

de 10 à 35% des cas de malformations entre 1981 et 2005. 

 

 

                                                 
10 Paul DB, Spencer HG. Genetic screening and public health. Am J Genet. 1988 ; 43 (3) : 344-6 
11
 Kaback MM. Perspectives in genetic screening. Principles and indications. Int J Technol Assess Health Care 

1994 10 (4) : 684-90 
12 Khoshnood B, De Vigan C, Vodovar V, Goujard J, Lhomme A, Bonnet D, Goffinet F. Evaluation du diagnostic 
prénatal, des interruptions de grossesse et de la mortalité périnatale des enfants avec cardiopathie congénitale, 
évaluation en population générale à Paris entre 1983 et 2000. J Gynecol Obstet Biol Reprod 2006 ; 35 : 455-64   
13 Khoshnood B, De Vigan C, Vodovar V, Goujard J, Lhomme A, Bonnet D, Goffinet F. Trends in prenatal 
diangosis, preganacy termination, and perinatal mortality of newborns with congenital heart diseases in France, 
1983-2000 : a population-based evaluation. Pediatrics 2005 ; 115 : 95-101. 



  11 

 

 

Taux de dépistage des malformations fœtales et taux  d’interruptions médicales de grossesse 
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Quant aux conséquences générales du dépistage et du diagnostic, elles dépendent en grande partie du 

type d’anomalie et deux cas de figures doivent être distingués : d’une part, les anomalies conduisant à 

une prise en charge des enfants atteints et d’autre part, celles conduisant à une demande d’interruption 

médicale de grossesse. Cependant, les modalités de décision à la suite d’un diagnostic prénatal sont 

plus complexes. D’autres facteurs peuvent intervenir (cf chapitre c)) et doivent être pris en compte. 

 

b) Anomalies fœtales conduisant à une prise en char ge active des enfants atteints  

Tout le monde s’accorde à souhaiter le dépistage des anomalies fœtales et l’amélioration de ses 

performances lorsque le diagnostic prénatal permet d’éviter une mort in utero ou des séquelles à haut 

risque de handicap (par exemple dans le cadre des retards de croissance intra utérin ou lors du 

traitement des anémies fœtales par allo immunisation Rhésus) ou d’aboutir à une meilleure prise en 

charge du nouveau né (par exemple des malformations congénitales comme les cardiopathies à type 

de transpositions des gros vaisseaux ou les hernies diaphragmatiques). 

Une étude réalisée par le Registre des malformations de Paris a porté sur l’évolution en population du 

diagnostic prénatal, des interruptions de grossesse et de la mortalité périnatale des enfants avec 

cardiopathie congénitale entre les années 1983 et 2000. Le taux de diagnostic prénatal a augmenté 

de 23% pour la période 1983-1988 à 47,3% pour 1995-2000. Le taux d’interruptions de grossesse a 

augmenté entre 1983-1988 (9,9%) et 1989-1994 (14,7%) mais est resté stable ensuite. En revanche, 

la mortalité néonatale précoce a été divisée par trois entre les périodes 1983-1988 et 1995-2000. 

Ainsi, les progrès dans la prise en charge médico-chirurgicale ainsi que les politiques en faveur d’un 

dépistage prénatal accru ont abouti à une augmentation substantielle du diagnostic prénatal des 
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cardiopathies congénitales et à une réduction de la mortalité néonatale précoce liée aux cardiopathies 

dans la population parisienne 14,15. 

 

Dans certaines malformations viscérales complexes (du type : hernie diaphragmatique, anomalies de 

la paroi abdominale ou atrésies digestives16), le diagnostic prénatal permet aussi de prévoir la prise en 

charge néonatale, de limiter le transport d’enfants instables et de gagner un temps précieux en terme 

d’organisation tout en évitant une séparation néonatale de la mère et de l’enfant en faisant naître 

l’enfant à proximité du site où sa malformation sera opérée. 

Dans d’autres cas encore, le diagnostic prénatal permet de préparer psychologiquement la famille à la 

naissance d’un enfant porteur d’une anomalie curable, mais visible (fente labio-palatine par exemple) 

suscitant parfois des réactions de rejet de la part des parents. 

Enfin, le diagnostic prénatal peut reconnaître une malformation invisible à la naissance, ne nécessitant 

pas de traitement urgent mais dont la méconnaissance serait à l’origine de complications à distance 

comme certains reflux des voies urinaires qui sont sources d’infections chroniques à répétition et de 

destruction progressive des reins. 

 

c) Anomalies fœtales pouvant conduire à une demande  d’interruption de grossesse 

1- Anomalies suspectées à l’échographie 

Le débat sur les objectifs du dépistage est différent quand vient se poser la question de celui 

d’anomalies considérées comme incurables et d’une particulière gravité dont le diagnostic prénatal 

pourrait conduire le couple à solliciter une interruption de grossesse. 

Cette pratique renvoie alors directement à la question de l’encadrement légal, aux modalités de la 

décision de l’interruption et à l’appréciation de la « particulière gravité ». 

Certaines malformations fœtales sont dites létales à court ou moyen terme : c’est le cas par exemple 

de l’anencéphalie pour laquelle la mortalité est de 100% à la naissance, de l’agénésie rénale bilatérale 

ou des anomalies chromosomiques comme la trisomie 13 ou la trisomie 18. 

Dans d’autres cas, c’est la « forte probabilité d’une affection d’une particulière gravité reconnue 

comme incurable au moment du diagnostic » qui justifiera la demande parentale d’interruption de 

grossesse soumise à discussion au sein d’un centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal 

(CPDPN)17,18. Il peut s’agir par exemple de syndromes polymalformatifs ou encore de lésions 

cérébrales importantes. 

                                                 
14 Khoshnood B, De Vigan C, Vodovar V, Goujard J, Lhomme A, Bonnet D, Goffinet F. Evaluation du diagnostic 
prénatal, des interruptions de grossesse et de la mortalité périnatale des enfants avec cardiopathie congénitale, 
évaluation en population générale à Paris entre 1983 et 2000. J Gynecol Obstet Biol Reprod 2006 ; 35 : 455-64 
15 Khoshnood B, De Vigan C, Vodovar V, Goujard J, Lhomme A, Bonnet D, Goffinet F. Trends in prenatal 
diangosis, preganacy termination, and perinatal mortality of newborns with congenital heart diseases in France, 
1983-2000 : a population-based evaluation. Pediatrics 2005 ; 115 : 95-101 
16 De Vigan C, Goujard J, Vodovar V, Uzan S. Management of the fetus with a correctable malformation in Paris 
maternity units : evolution 1985-1994. Fetal Diagn Ther 1997 ; 12 : 216-220 
17 De Vigan C, Khoshnood B, Lhomme A, Vodovar V, Goujard J, Goffinet F. Prévalence et diagnostic prénatal des 
malformations en population parisienne : vingt ans de surveillance par le Registre des malformations de Paris. J 
Gynecol Obstet Biol Reprod 2005 ; 34 : 8-166. 
18
 De Vigan C, Lemaire I, Vodovar V, Khoshnood B, Goujard J, Goffinet F. Le Registre des malformations de 

Paris : Surveillance épidémiologique et diagnostic prénatal des malformations : évolution sur vingt ans, 1981-
2000. Ed Registre des malformations Congénitales de Paris, Paris 2003, 1 vol, 80p 
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Mais il faut apporter des nuances à ce constat. Ainsi, en matière d’échographie, il n’est pas possible 

pour des raisons pratiques évidentes de séparer l’échographie permettant le recueil d’informations de 

base pour le suivi de grossesse (tel que le nombre de fœtus ou l’âge gestationnel) de l’échographie 

permettant le dépistage d’anomalies éventuellement curables ou le dépistage d’anomalies graves et 

incurables. 

Souvent, une anomalie est d’abord suspectée par une échographie de dépistage puis confirmée par 

un deuxième examen dit « de diagnostic » ou « de référence » ou encore « de seconde intention ». 

Entre la mise en évidence d’une image anormale et le diagnostic de la maladie sous jacente puis à 

l’évaluation du pronostic de la malformation existent plusieurs étapes, progressives et incontournables, 

conduisant à l’approche diagnostique. Leur succession indispensable est parfois mal comprise par les 

couples et vécue comme une rétention d’information ou une compétence inadaptée, voire un refus de 

prendre en compte l’opinion du couple, imposant de compléter les explications.  

Enfin, un certain nombre d’affections, y compris très graves, reste inaccessible au dépistage et au 

diagnostic prénatal. 

 

2- Cas des anomalies chromosomiques et de la trisom ie 21 en particulier 

Actuellement en France, le dépistage biologique en population des anomalies génétiques ne concerne 

pratiquement que les anomalies chromosomiques et plus particulièrement la trisomie 21. Toutes les 

femmes enceintes, quel que soit leur âge, reçoivent une information sur les stratégies de dépistage de 

la trisomie 21. Un important travail d’évaluation de ces stratégies vient d’être mené au sein de la HAS 

conduisant à l’élaboration de recommandations parues en juin 200719. 

 

Pour la sage femme ou le médecin, la première étape consiste à expliquer les stratégies pouvant être 

mises en œuvre et à s’informer auprès de la future mère de son souhait de recourir ou non au 

dépistage de la trisomie 21. Cette étape clé est délicate à mettre en œuvre. Elle suppose un accès au 

soin précoce, une information de qualité donnée par un praticien lui-même informé et une bonne 

compréhension des enjeux par les femmes enceintes (ou les couples) à qui le dépistage est proposé. 

Quand la femme enceinte souhaite recourir à un tel dépistage, son risque d’avoir un enfant atteint de 

trisomie 21 est calculé en intégrant les données de son âge, de la mesure échographique de la clarté 

nucale fœtale au premier trimestre, des marqueurs sériques au premier ou au deuxième trimestre. Ce 

calcul peut être modulé par l’échographie de 22 semaines (réf HAS). 

Le risque individuel est alors rendu à chaque femme, sans omettre de l’informer sur le risque que 

comporte pour la grossesse la réalisation d’une amniocentèse ou d’une biopsie de trophoblaste, ou 

encore sur les difficultés de conseil en cas de résultats inattendus (cf infra). 

Un choix autonome de la part des femmes ne peut résulter que d’une perception éclairée des enjeux  

et des risques de chaque attitude. 

L’impact de l’utilisation croissante du dépistage de la trisomie 21 a été étudié sur le pourcentage de 

cas diagnostiqués ainsi que sur la prévalence des naissances vivantes à partir des données du 

                                                 
19  http://www.has-sante.fr/ 
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Registre des Malformations de Paris pour la période 1981-200020. En vingt ans, la proportion de cas 

détectés en prénatal chez les femmes de moins de 38 ans a été multipliée par un facteur 9 (de 9,5% 

en 1981 à 84,9% en 2000). L’augmentation chez les femmes de 38 ans et plus était de 150%. 

Actuellement près de 90% des fœtus porteurs de trisomie 21 sont détectés en prénatal et la plupart de 

ces grossesses sont alors interrompues. Ces taux d’interruption de grossesse après diagnostic 

prénatal sont concordants avec ceux publiés dans le cadre de l’action européenne DADA en 199921. 

Pour les anomalies chromosomiques autres que la trisomie 21 (trisomie 13, trisomie 18, triploïdie, 

certaines anomalies de structure…), le dépistage repose surtout sur l’échographie en raison des 

malformations associées. 

Certaines anomalies chromosomiques au pronostic incertain et aux conséquences discutables car pas 

toujours associées à des malformations importantes sont parfois découvertes par hasard à l’occasion 

d’un caryotype réalisé pour diagnostiquer la trisomie 21. On parle alors de « résultats inattendus du 

diagnostic prénatal ». La plupart de ces anomalies porte sur les chromosomes sexuels ou concerne 

des anomalies apparemment équilibrées. L’information des futurs parents est alors particulièrement 

délicate, la qualité de rendu du résultat essentielle. Les modalités d’accompagnement et de prise en 

charge deviennent un élément clé du devenir de la grossesse après la découverte de l’anomalie. 

L’appréciation de la particulière gravité ne peut pas seulement se faire en référence avec les données 

objectives simples mais doit souvent tenir compte du contexte du dépistage (malformation associée, 

âge gestationnel, etc…) et des conséquences pour le couple (vécu personnel, soutien familial, 

situation psychologique ou matérielle). 

 

3- Cas des maladies géniques non chromosomiques 

Anomalies échographiques 

Certaines maladies géniques rares sont dépistées par le biais d’une anomalie échographique 

(mucoviscidose et anomalie intestinale, sclérose tubéreuse de Bourneville et tumeur cardiaque, 

Syndrome de Smith Lemli Opitz et polymalformations…). Il s’agit alors d’une variante du dépistage des 

anomalies morphologiques par l’échographie. 

 

Dépistage des hétérozygotes en population générale ou dans des groupes ethniques ciblés 

Très différente est la question du dépistage en cours de grossesse ou avant la grossesse des 

hétérozygotes pour des maladies géniques récessives autosomiques. 

Doit-on proposer aux couples envisageant une grossesse ou aux femmes enceintes de dépister 

arbitrairement chez les deux membres du couple des maladies génétiques graves considérées comme 

fréquentes et pour lesquelles le risque d’atteinte fœtale serait de 25% ? En France, ces stratégies de 

dépistage ne sont pas organisées systématiquement durant la grossesse. Elles ne sont proposées que 

dans certains groupes ethniques ciblés dans lesquels la fréquence des hétérozygotes est très grande 

                                                 
20 Khoshnood B, De Vigan C, Vodovar V, Goujard J, Goffinet F. A population-based evaluation of the impact of 
antenatal screening for Down syndrome in France, 1981-2000. BJOG 2004 ; 11 : 485-90 
21 Mansfield C, Hopfer S, Marteau T.M. and the DADA European Concerted Action. Termination rates after 
prenatal diagnosis of Down syndrome, spina bifida, anencephaly and turner and Klinefelter syndromes : a 
systematic literature review. Prenat Diagn 1999 ; 19 : 808-812. 
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(drépanocytose chez les patientes d’origine africaine ou antillaise, Tay-Sachs ou Canavan chez les 

juifs ashkénazes). Concernant la mucoviscidose, le problème a été soulevé et a fait l’objet d’un avis du 

Comité consultatif national d'éthique. 

Dans d’autre pays, comme les Etats-Unis ou Israël, le dépistage des hétérozygotes est proposé à la 

demande aux femmes enceintes et est parfois recommandé par des associations professionnelles. 

L’avantage de proposer ce dépistage avant la grossesse est de laisser aux familles un temps de 

réflexion. 

 

Maladies génétiques à pénétrance incomplète, expressivité variable ou révélation tardive 

Plus récemment, il a été débattu de la légitimité morale du diagnostic prénatal génétique dans 

certaines maladies se manifestant tardivement au cours de la vie (comme la maladie de Huntington ou 

certaines myopathies), s’exprimant à des degrés de gravité variable (comme la sclérose tubéreuse de 

Bourneville ou la maladie de Marfan), associées à un handicap compatible avec la vie (comme 

l’achondroplasie) ou responsables d’un risque de cancer (gènes de susceptibilité aux tumeurs). 

La plupart de ces affections sont à transmission dominante : un des parents est lui-même atteint ou 

porteur du gène muté. En raison du vécu personnel de la maladie, certains futurs parents choisissent 

le diagnostic prénatal, après un conseil génétique accompagné de longues réflexions et parfois à la 

suite d’un diagnostic pré-symptomatique pour eux-mêmes. Ces parents mettent alors en avant leur 

autonomie dans le choix de recourir au diagnostic prénatal. Cette démarche reste individuelle et est 

réexaminée pour chaque cas individuel notamment à la lumière du contexte familial. 

 

 

C. Modalités décisionnelles suite à un diagnostic p rénatal  

 

Le plus souvent, l’étape de dépistage prénatal permet de rassurer les couples sur le faible risque 

d’anomalie fœtale (cf infra D. Faux négatifs du diagnostic prénatal ). 

A contrario, quand une anomalie est découverte, l’accueil de l’enfant malade peut être organisé : il 

peut s’agir d’une simple information sur un suivi postnatal non urgent (par exemple, dilatation isolée 

des bassinets, anomalie mineure des extrémités…), de l’organisation de la naissance dans un centre 

périnatal avec service de chirurgie pour une malformation devant être opérée en urgence à la 

naissance (par exemple, transposition des gros vaisseaux, hernie diaphragmatique, valves de l’urètre 

postérieur…) ou encore de la mise en œuvre d’un traitement in utero (par exemple, traitement 

médicamenteux pour une toxoplasmose fœtale ou certains anasarques liés à des troubles du rythme 

cardiaque ….). Dans les cas les plus graves, une interruption de grossesse  est évoquée et peut être 

demandée par la mère. 

Il faut cependant admettre que, hors ces situations stéréotypées, il existe des anomalies dites de 

« gravité intermédiaire » pour lesquelles un compromis doit être trouvé au cas par cas entre le 

bénéfice d’une naissance en milieu spécialisé, l’inconfort d’un accouchement loin du domicile, les 

possibilités thérapeutiques efficaces mais parfois lourdes avec des risques collatéraux responsables 

de séquelles et la demande d’interruption médicale de grossesse. 
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1. Malformations fœtales ne requérant pas de thérap eutique immédiate à la 

naissance 

 

Au cours d’investigations prénatales, des anomalies fœtales sans conséquence grave immédiate pour 

l’enfant à naître sont régulièrement découvertes. Il peut s’agir par exemple d’une pyélectasie 

nécessitant le dépistage d’un reflux et la prévention des infections urinaires ; ou encore, il peut s’agir 

d’une anomalie chromosomique sans retentissement majeur sur le développement. Ces découvertes 

fortuites ne vont pas sans poser problème. Les parents peuvent en effet ne pas être rassurés par les 

explications qui leur ont été données sur les conséquences immédiates et à long terme de ces 

anomalies, alors même qu’ils ont choisi de poursuivre la grossesse. En conséquence, ils sont 

susceptibles de développer une inquiétude persistante qui aura des effets sur leur relation avec leur 

enfant, non seulement pendant la grossesse, mais aussi après la naissance. Il convient alors 

d’accompagner les informations médicales rassurantes d’un environnement de dialogue et d’une 

proposition de suivi à moyen terme pour permettre aux futurs parents de retrouver une attitude 

positive à l'égard de l’enfant à naître. 

 

 

2. Malformations nécessitant une thérapeutique immé diate à la naissance 

 

Lorsqu’une prise en charge thérapeutique doit être envisagée dès la naissance de l’enfant, la stratégie 

à mettre en œuvre est simple dans son principe : la patiente doit accoucher dans un centre périnatal 

adapté à la maladie de son futur enfant. Cela suppose une unité de lieu concernant le centre de 

chirurgie néonatale ou de médecine néonatale spécialisée d’une part et la maternité d’autre part, ainsi 

que des facilités de déplacement pour les familles. Cette stratégie « idéale » est cependant difficile à 

mettre en pratique quand le domicile des parents est éloigné du centre périnatal spécialisé. 

De fait, la nécessité d’une prise en charge thérapeutique immédiate concerne un nombre restreint 

d’anomalies. Dans le domaine des cardiopathies, il s’agit principalement de la transposition simple 

des gros vaisseaux (possible atrio-septostomie en urgence). Dans le cas des cardiopathies « ducto-

dépendantes », des troubles de la conduction et de certains troubles du rythme, la tendance est aussi 

de faire naître l’enfant à proximité d’un centre de cardiologie infantile, pour éviter un transfert néonatal 

urgent. Dans le domaine des urgences de chirurgie « viscérale », la hernie diaphragmatique est la 

principale malformation impliquant une prise en charge néonatale très lourde et immédiate. D’autres 

malformations nécessitant une chirurgie urgente (laparoschisis, omphalocèle, valve de l’urètre 

postérieur…) sont en théorie compatibles avec un transfert néonatal mais exposent le nouveau-né au 

refroidissement et aux aléas des déplacements. 

De plus, il faut également noter le bénéfice général qu’il y a pour éviter une séparation brutale entre la 

mère et son enfant nouveau-né, l’option choisie étant de plus en plus souvent de faire naître l’enfant 

dans un centre périnatal où il pourra être opéré. 
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3. Traitements in utero 

 

Dans certains cas, une intervention à visée thérapeutique peut être mise en œuvre in utero pour éviter 

un accident aigu à court terme ou pour pallier l’aggravation du processus malformatif. 

La première situation à bénéficier de traitements in utero a été l’anémie fœtale par iso immunisation 

rhésus. La fixation sur les globules rouges fœtaux des anticorps anti-D d’origine maternelle provoque 

une anémie fœtale qui peut débuter très tôt dans la vie utérine et être responsable d’anasarque fœto-

placentaire et de mort in utero. Le traitement repose aujourd’hui sur la transfusion ou l’exsanguino-

transfusion in utero de sang Rhésus négatif, le sang étant injecté au fœtus par la veine ombilicale 

sous contrôle échographique. En France, il faut noter que la prévention de l’iso immunisation par les 

gamma globulines anti-D du post partum a rendu cette affection très rare (une cinquantaine de cas 

pour l’année 2005). 

 

Un autre aspect des traitements in utero est l'administration de traitements médicamenteux au fœtus 

via sa mère. Un premier exemple est celui de la toxoplasmose. Une fois que l’infection du fœtus a été 

mise en évidence par amniocentèse, le traitement consiste à administrer à la mère des médicaments 

anti-parasitaires qui traversent le placenta. Un suivi échographique permet de vérifier l’absence de 

complications qui pourraient apparaître malgré le traitement. Un autre exemple est le traitement des 

troubles du rythme cardiaque fœtal par des médicaments anti-arythmiques administrés via la mère. 

 

Des traitements chirurgicaux sont possibles chez le fœtus, dans des situations très rares. Il faut 

distinguer, d'une part, les traitements menés par voie percutanée, qui comportent l'introduction sous 

guidage échographique ou endoscopique d'un trocart de faible diamètre dans l'utérus, des 

interventions à utérus ouvert d'autre part, qui sont toujours du domaine expérimental et comportent 

des risques majeurs de complication pour la mère et l'enfant sans certitude quant à leur efficacité. 

Avec, comme toujours, des nuances : 

Certains traitements percutanés sont des thérapeutiques éprouvées mais hautement spécialisées, 

comme la mise en place d’un drain percutané pour lever une compression thoracique due par 

exemple à un épanchement pleural fœtal. Un autre exemple de traitement chirurgical in utero est la 

destruction des anastomoses vasculaires placentaires par voie endoscopique dans le syndrome 

transfuseur-transfusé dans les grossesses gémellaires monozygotes. 

 

 

4. Interruption médicale de grossesse et prise en c harge particulière après DPN 

 

a) Généralités 

Une interruption médicale de grossesse (IMG) peut être réalisée quel que soit l’âge gestationnel, 

notamment s’il existe « une forte probabilité que le fœtus soit atteint d’une affection d’une particulière 
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gravité reconnue comme incurable au moment du diagnostic » (art. L. 2213-1 du code de la santé 

publique). L’IMG doit être demandée par la mère. Le dossier doit avoir été présenté lors d’une réunion 

du centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal (CDPDN) et l’attestation de gravité doit être fournie 

et signée par deux médecins appartenant à ce centre. La loi laisse une large part à la décision au cas 

par cas et le terme de « particulière gravité » peut être interprété de façon variable selon les familles 

et les équipes. Cette liberté engage la responsabilité des professionnels et des familles. Elle permet 

néanmoins de prendre en compte l’expérience, la sensibilité et le parcours de chaque couple dans la 

décision. Par ailleurs, si la demande d’IMG incombe aux parents et en premier lieu à la mère, le 

médecin a le devoir d’informer les parents sur le pronostic de l’affection mais aussi d’accompagner 

leur questionnement et leur réflexion (cf infra). 

 

Enfin, il faut noter que, depuis 1975 en France, et plus récemment dans d’autres pays comme la 

Hollande et le Royaume-Uni, l’IMG peut être réalisée sans limitation d’âge gestationnel devant 

certaines anomalies fœtales. Cette disposition légale peut paraître paradoxale à une époque où les 

progrès de la médecine néonatale font reculer les limites de la viabilité, parfois jusqu’au milieu du 

deuxième trimestre de la grossesse. A contrario, la possibilité de réaliser une IMG tardive permet 

parfois d’éviter des décisions hâtives, en particulier dans les situations de doute sur le pronostic de 

l’anomalie fœtale ou lors de découverte d’anomalies survenues tardivement. 

 

Concernant les aspects plus techniques : la morbidité physique de l’IMG par aspiration au premier 

trimestre semble faible et proche de celle de l’interruption « volontaire de grossesse » (IVG). Plus tard, 

le risque de complication est alors proche de celui d’un accouchement. L’IMG se déroule alors par 

déclenchement du travail et expulsion par les voies naturelles. 

 

Outre la nécessité d’une réalisation technique aussi parfaite que possible, l’IMG fait partie d’un 

processus de décision et de suivi, qui comprend l’information des parents sur le pronostic de 

l’affection de l’enfant jusqu’à la décision, l’accouchement, l’accompagnement au deuil familial, la prise 

en charge éventuelle des funérailles et le conseil génétique pour les grossesses ultérieures et qui doit 

mobiliser l’ensemble de l’équipe médicale. Une intervention psychothérapeutique peut être proposée 

pour accompagner les deuils potentiellement pathologiques et les bouleversements familiaux. 

 

Enfin, en dehors de situations parfaitement identifiées (diagnostic d’une maladie génétique, anomalie 

chromosomique connue), l’examen fœtopathologique est la clé du conseil génétique après 

interruption de grossesse pour malformation fœtale. Cet examen permet en effet de disposer d’un 

bilan exhaustif, indispensable au diagnostic final, à la clarté de l’information délivrée aux parents et à 

l’équipe médicale, ainsi qu’à la qualité du conseil génétique qui va être donné. Par ailleurs, l’examen 

fœtopathologique contribue au contrôle de qualité ainsi qu’à l’évaluation des pratiques du diagnostic 

prénatal. L’organisation de cette discipline fait actuellement l’objet d’un groupe de travail à la HAS et 

plusieurs textes de loi récents22 sont venus préciser les interfaces de cette profession avec la 

                                                 
22 Arrêté du 16 juillet 2007, Décret n° 2007-1220 du 1 0 août 2007, Arrêté du 16 août 2007 
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recherche, le devenir des corps et l’accompagnement au deuil des familles. Les aspects matériels et 

comptables de prise en charge des frais ou de possibilité d’accès des équipes compétentes 

disponibles restent néanmoins souvent un frein à la pratique de cet examen. 

 

b) Les modalités de décision autour de l’IMG 

La « gravité » de l’anomalie fœtale peut faire l’objet d’une différence d’appréciation et provoquer une 

discussion autour de la décision de poursuivre ou non la grossesse. Dans la majorité des cas, la 

demande d’interruption de grossesse vient du couple puis est discutée lors de la réunion 

pluridisciplinaire du CPDPN, notamment dans l’optique de s’assurer qu’aucun examen 

complémentaire utile au conseil génétique ultérieur n’a été omis. La plupart des décisions sont 

consensuelles, tant au sein des membres du même centre qu’entre les centres eux-mêmes. La 

formalisation de la décision est précisée par la réglementation : il suffit que deux praticiens agréés du 

centre acceptent de signer une attestation pour que l’IMG puisse avoir lieu. 

Dans quelques situations, des divergences d’appréciation peuvent exister au sein même de l’équipe 

pluridisciplinaire. Elles peuvent porter sur la curabilité, les conséquences à court et long terme, 

l’évaluation de la souffrance et la volonté du couple. Dans tous les cas, la recherche d’un consensus 

au sein de l’équipe est privilégiée. 

En revanche, si des difficultés d’appréciation persistent ou si des difficultés relationnelles avec le 

couple sont évoquées, il ne faut pas exclure un deuxième avis dans un autre CPDPN. 

Enfin, les dangers d’une décision précipitée sont souvent rappelés23,24. Les couples doivent être 

accompagnés dans la démarche diagnostique de façon très soutenue par l’ensemble des praticiens 

impliqués dans le suivi de la grossesse pour permettre que ce temps de latence participe à la 

maturation d’une décision plutôt qu’à en aggraver le poids. L’existence d’une réflexion 

pluridisciplinaire au sein de l’équipe ne doit pas pour autant donner une impression de dispersion et 

de fuite de la relation soignante. Un médecin référent doit pouvoir accompagner les couples dans 

leurs démarches. 

 

Au terme de la discussion, deux types de situations « extrêmes » peuvent aussi se présenter : 

- une demande d’IMG faite par le couple bien que la notion de « particulière gravité » ne soit pas 

reconnue par l’équipe médicale. 

- la découverte d’une pathologie fœtale d’une « particulière gravité », létale ou source de handicap ou 

de souffrance physique pour l’enfant à naître, et pour laquelle les parents demandent à poursuivre 

la grossesse. 

• Refus d’accéder à une demande parentale d’IMG 

Cette situation a été peu explorée dans la littérature médicale classique. Dans tous les cas, la crainte 

d’un faux négatif rend un refus d’IMG délicat car source potentielle de conflit médicolégal. 

 La fréquence de ces situations peut être évaluée à environ 2% des demandes d’IMG, soit environ 

100 cas par an sur l’ensemble de la France (108 dossiers dans le bilan d’activité des CPDPN selon 

                                                 
23 Sirol F. La décision en médecine fœtale. Ed Erès n°50 . 2002 
24 Dommergues M, Benachi A, Benifla JL, des Noettes R, Dumez Y. The reasons for termination of pregnancy in 
the third trimester. Br J Obstet Gynaecol. 1999 Apr ; 106 (4) : 297-303. 
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les données 2005 du rapport d’activité de l’Agence de la biomédecine 2006, publié en 2007). Mais il 

est impossible de quantifier les demandes qui ne sont pas présentées en CPDPN. Il est également 

difficile de connaître les patients qui sollicitent plusieurs centres. Certains couples conscients de la 

gravité relative de la situation fœtale mais aussi terriblement inquiets de ne pas pouvoir accueillir et 

élever un enfant dans ce contexte vont s’orienter soit vers une IVG si la découverte a été précoce et 

en passant sous silence l’anomalie connue ou suspectée, soit vers une prise en charge à l’étranger 

(en Hollande ou en Espagne où des centres privés existent permettant jusqu’à 24 semaines l’accès à 

une interruption de grossesse sur simple décision maternelle). 

Ces situations posent in fine la question de la place de l’avis des parents dans le choix de 

l’interruption pour pathologie fœtale face à la loi mais aussi face à la décision médicale non acceptée 

ou aux limites du travail en équipe dans le domaine médical. En effet, pour garder une cohérence 

dans le soin, les équipes ont besoin de connaître les limites du consensus. Ces limites, pour être 

tolérées comme telles, doivent faire l’objet d’une élaboration en interne. 

Enfin, si pour certains il s’agit bien de situations extrêmes, elles soulignent l’importance des enjeux de 

l’échographie fœtale qui est souvent le moment de la première annonce. Les modalités d’annonce de 

la découverte des malformations en prénatal25 sont en effet essentielles alors que l’enfant attendu 

n’est pas encore précis dans l’esprit des futurs parents. L’effroi et la perte de repères liés à une 

annonce inattendue, mal encadrée par un praticien ou une équipe novice, peu formée ou trop 

pressée, peuvent être responsables d’une attitude de fuite précipitée vers une demande d’IMG. 

• Demande parentale de poursuite de la grossesse alor s que l’enfant à naître est 

porteur d’une affection d’une particulière gravité 

La décision de la poursuite d’une grossesse est du ressort unique des futurs parents. Plus de 400 

couples (données année 2005 - rapport d’activité de l’Agence de la biomédecine 2006, publié en 

2007) ont décidé de poursuivre la grossesse malgré l’attestation établie par le CPDPN indiquant que 

le fœtus est porteur d’une affection d’une particulière gravité. 

Cette option recouvre de fait plusieurs choix différents. 

Pour certains, la décision recouvre une incrédulité dans le résultat des examens ou encore une 

volonté de ne pas se substituer à un impératif supérieur (éthique ou religieux). 

Dans d’autres cas, il s’agit d’un « non choix » selon l’expression la plus commune : « Je ne me sens 

pas capable de décider de la mort de mon enfant… ». Enfin, pour certains couples, le souhait de 

rencontrer leur enfant vivant accompagne la certitude d’un décès dans un bref délais26. 

La préoccupation des équipes recouvre alors la question de l’information éclairée donnée au couple 

sur l’anomalie fœtale et son évolution attendue, l’organisation de l’accouchement et la préparation de 

l’accueil de l’enfant malade dans les meilleures conditions, notamment en s’assurant de l’absence de 

douleur et en organisant l’accompagnement vers un éventuel décès, la mise en place de soins 

                                                 
25 Ben Soussan P L’annonce du handicap autour de la naissance en douze questions. A l’aube de la vie. Eres 
2006 
26 Bernheim L. Quelle prise en charge pour les couples ayant fait le choix de poursuivre une grossesse devant 
une pathologie fœtale létale. Mémoire de sage femme Faculté de Saint Antoine. 2007 
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palliatifs ou encore la prise en charge du handicap dont les couples ont parfois des difficultés à 

préciser les contours27. 

Les situations pour lesquelles le décès de l’enfant peut être anticipé imposent aux équipes soignantes 

une préparation attentive, coordonnées avec les familles et entre les soignants. 

 

 

D. Faux négatif du diagnostic prénatal  

 

Quelles que soient les circonstances, (et par exemple la découverte à la naissance d’une pathologie 

non recherchée in utero, ce qui n’est pas à proprement parler un faux négatif), la naissance d’un 

enfant malade malgré un parcours usuel de dépistage prénatal est le plus souvent vécue comme une 

erreur médicale. Cette situation n’est pas exceptionnelle puisque l’échographie dépiste en moyenne 

60% des malformations28 et les stratégies de dépistage de la trisomie 21 dépistent de 75% à 90% des 

cas29. De plus, les discordances entre le diagnostic échographique et les éléments pathologiques 

supplémentaires observés en fœtopathologie, lorsqu’une interruption de grossesse a finalement eu 

lieu, s’élèvent à près de 30%30. 

Ceci souligne la notion classique que ce qui est vu à l’échographie est le minimum de ce qui existe. 

 

Enfin, sur le plan émotionnel et quelle que soit l’anomalie en cause, la naissance d’un enfant malade 

ou malformé est vécue comme un drame d’autant plus violent qu’il y a eu une démarche de dépistage 

ou de diagnostic. Ainsi, une naissance faisant suite à un faux négatif dans le cadre du dépistage de la 

trisomie 21 aggrave la réaction de rejet chez les parents31.  

 

 

E. Aspects psychologiques du diagnostic prénatal  

 

Pour les patients, l’information sur l’existence d’un risque, même faible et hypothétique, est la 

première étape de tout dépistage. La prise de conscience du risque est en même temps l’un des 

principaux effets négatifs du dépistage, notamment par l’anxiété qu’elle peut induire. Simultanément, 

cette anxiété prépare à l’arrivée d’une mauvaise nouvelle potentielle32. La manière de présenter la 

pathologie évoquée et sa probabilité de survenir prend donc une place essentielle pour la suite de la 

procédure.  

                                                 
27 Mirlesse V, Magny JF, Daffos F. L’alternative, ne pas interrompre. In Interruption de grossesse pour pathologie 
fœtale. Ed Medecine Sciences Flammarion 2002 
28 Boog G, Levi S. Dépistage des malformations par l’échographie. Stratégies de dépistage. Diagnostic prénatal 
pratiques et enjeux. Dommergues M, Aymé S,Janiuaud P, Séror V. Ed Inserm 2003 
29 Synthèse des études évaluant la performance du dépistage de la trisomie 21. HAS Juin 2007. P 70 à 95 
30 Ramalho C, Matias A, Brandao O, Montenegro N. Critical evaluation of elective termination of pregnancy in a 
tertiary fetal medicine center during 43 months: correlation of prenatal diagnosis findings and postmortem 
examination.. Prenat Diagn. 2006 Nov ; 26 (11) : 1084-8 
31 Hall S, Bobrow M, Marteau TM. Psychological consequences for parents of false negative results on prenatal 
screening for Down’s syndrome : retrospective interview study. BMJ 2000 ; 320 (7232) : 407-12 
32 Séguret S. Le consentement éclairé en périnatalité et en pédiatrie. Ed Eres. 2004 



  22 

Dans le cadre du dépistage, le manque d’information et/ou de compréhension est à l’origine de 

beaucoup de confusion et de sentiments d’anxiété : les études révèlent que la plupart des femmes ont 

du mal à comprendre qu’il ne s’agit pas d’un diagnostic certain mais de l’identification d’un risque. Ce 

manque d’information ou une information mal comprise peut empêcher les femmes de prendre une 

décision libre et éclairée concernant en particulier l’offre de dépistage33. 

 

En ce qui concerne les sentiments d’anxiété induits par le dépistage par marqueurs sériques 

maternels, les études montrent une augmentation de l’anxiété immédiatement après un résultat positif 

(découverte de l’appartenance au groupe à risque). En revanche, le niveau d’anxiété diminue pour 

rejoindre celui des femmes qui n’ont pas eu de dépistage lorsque le résultat du diagnostic prénatal est 

normal. Les femmes qui recourent au diagnostic prénatal par amniocentèse du fait d’un âge élevé 

expriment moins d’anxiété que celles qui y recourent suite à un résultat positif de dépistage sérique. 

L’anticipation et l’information avant le dépistage semblent influer directement sur le niveau d’anxiété34. 

 

Aucune étude n’indique que le dépistage par échographie serait à l’origine de sentiments d’anxiété au 

moment de la réalisation de l’examen. Quand aucune anomalie n’est décelée, cet examen aurait 

temporairement un effet rassurant et donnerait aux femmes enceintes le sentiment que leur grossesse 

est médicalement bien suivie. En revanche, l'annonce d'une anomalie fœtale ou d’une suspicion 

d’anomalie est un traumatisme considérable pour le couple. L'angoisse s'installe très vite mais reste 

très dépendante du contexte et des modalités d’annonce35. Pour les praticiens, ces situations sont 

d’autant plus difficiles à vivre qu’elles sont rares en population et que le couple y est peu préparé. 

 

Ces résultats pointent la nécessité d’une formation des professionnels et d’un accompagnement du 

couple tout au long du processus de dépistage et de diagnostic prénatal, accompagnement qui devrait 

impliquer un interlocuteur « privilégié » et permanent, malgré le grand nombre d’intervenants. 

D’autre part, l’information aux couples pourrait combiner entretiens en consultation et information 

écrite ou visuelle afin d’encourager une décision libre et éclairée. Les brochures ou vidéos ne suffisent 

pas en soi, mais peuvent permettre de préparer l’entretien avec les professionnels. 

Plus largement, une « culture de dépistage » devrait être développée parmi les professionnels 

concernés, ce qui les aiderait à gérer les incertitudes liées au résultat probabiliste du test de 

dépistage. De même, améliorer l’information du grand public sur les implications psychologiques et 

éthiques du dépistage pourrait créer les conditions préalables nécessaires à une réflexion libre 

permettant une décision éclairée36. 

 

 

                                                 
33 Evers-Kiebooms G. Aspects psychologiques du diagnostic prénatal. In Diagnostic prénatal : pratiques et enjeux 
. Inserm 2003 
34 Soubieux MJ, Soulé M  La psychiatrie fœtale. Que sais-je ? Ed. PUF 2005 
35 Mirlesse.V, Les annonces anténatales. Devenir 2007, 19,3, 223-41 
36 Soulé M, Gourand L., Missonnier S., Soubieux M-J. L’échographie de la grossesse et ses enjeux 
psychologiques - vidéo (3h), livre, CD-ROM - dans la collection A l’Aube de la Vie dirigée par S. Lebovici et B. 
Golse et réalisée par Starfilm International, 1999. 
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II. Données chiffrées  

 

A. Données nationales annuelles  

 

Les données relatives à l’activité du diagnostic prénatal et celles des centres pluridisciplinaires de 

diagnostic prénatal (CPDPN) proviennent des rapports annuels d’activité de l’Agence de la 

biomédecine. 

 

1. En matière de recours aux moyens de dépistage 

a) Nombre d’échographies de dépistage  

Il n’existe à l’heure actuelle aucun moyen d’avoir une vision exhaustive de l’activité d’échographie 

obstétricale en France. En effet, l’activité dans les maternités est peu ou mal identifiée et dans les 

CPDPN, les échographies de dépistage ou de diagnostic ne sont pas différenciées. Seuls peuvent 

être connus par l’intermédiaire des CCAM (classification commune des actes médicaux) le nombre et 

la répartition des échographies obstétricales faites en secteur libéral et la spécialité des médecins qui 

les pratiquent (cf. annexe II). 

 

A Paris, parmi les patientes ayant accès au dépistage de la trisomie 21 par les marqueurs sériques 

maternels, 70% ont bénéficié d’une échographie au premier trimestre avec mesure de la clarté nucale 

et de la longueur crânio-caudale37. 

 

b) Nombre de marqueurs sériques 

 

Tableau 1 Recours aux marqueurs sériques en fonctio n de l’âge maternel en 2005 

Age 
Nombre de 

femmes testées  
Nombre de femmes 
à risque >1/250 (%)  

Nombre de 
Trisomie 21 (%)  

Nombre d'autres 
anomalies déséquilibrées  

<=34 ans 544 987 29 332    (5,4%) 231   (0,8%) 99 
35-37 ans 66 600 12 168  (18,3%) 122   (1,0%) 34 
>=38 ans 23 385 9 547  (40,8%) 143   (1,5%) 31 

Total 634 972 51 047    (8,0%) 496   (1,0%) 164 
 

Rapporté au nombre de naissances en France en 2005, nous pouvons dire que 82% des femmes ont 

bénéficié du dépistage par marqueurs sériques. 

 

Tableau 2 Evolution du nombre de femmes testées et à risque >1/250 

  2003 2004 2005 
Nombre de femmes testées 575 443 627 251 634 972 
Femmes à risque >1/250 45 773 51 664 51 047 
% femmes à risque >1/250 / femmes testées 8,0% 8,2% 8,0% 
 

                                                 
37
 Données personnelles - Françoise Müller - Hôpital Robert Debré - Paris  
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2. En matière d’accès aux moyens diagnostics 

 

a) Nombre de prélèvements et indications 

L’enquête périnatale 2003 rapporte que 10,8% des femmes ont bénéficié d’une amniocentèse et 0,4% 

d’une biopsie de trophoblaste. Ces chiffres sont identiques en 2005. Dans 85,3% des cas, le 

prélèvement a été effectué pour analyse du caryotype fœtal. 

 

b) Risque des prélèvements 

Les risques de fausse couche ou de grande prématurité liée aux gestes ne sont pas comptabilisés 

dans l’enquête périnatale 2003, ni dans les comptes rendus des CPDPN. 

 

c) Indications et nombre de caryotypes fœtaux 

En 2005, 90 600 caryotypes fœtaux ont été effectués. 

 

Tableau 3 Description des différents modes de prélè vements 

  2005 % 
Liquide Amniotique 81 357 92,2 
Sang Fœtal  666 0,8 
Villosités Choriales 6 250 7,1 
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Tableau 4 Nombre de caryotypes fœtaux réalisés et n ombre d'anomalies déséquilibrées en fonction du typ e d’indication (année 2005) 

Indications Nombre de 
caryotypes fœtaux 

Nombre d'anomalies 
déséquilibrées  

% d'anomalies 
déséquilibrées 

Age maternel ≥ 38 ans 32 102 857 2,7 
     
Anomalies chromosomiques parentales 770 47 6,1 
     
Antécédent de grossesse avec caryotype anormal 1 972 19 1 
     
Clarté nucale augmentée avant 13SA+6j 5 604 863 15,4 
     
Autres signes échographiques 11 382 1 352 11,9 
     
Marqueurs sériques maternels (risque ≥ 1/250) 35 061 625 1,8 
     
Associé à une autre exploration 1 816 5 0,3 
     
Sans indication (choix maternel) 1 820 9 0,5 
     
Total 90 527 3 777 4,2 
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d) Génétique 

 

Tableau 5 Description de l'activité de génétique mo léculaire par pathologie en 2005 (pour 

lesquelles au moins cinq diagnostics prénatals ont été réalisés) 

Diagnostics réalisés
Nombre de 

fœtus étudiés
Nombre de 

fœtus atteints
% de fœtus  atteints 

/ fœtus  étudiés
Nombre d'IMG 

réalisées 
% d'IMG réalisées / 

fœtus  atteints

Autosomique récessif
Mucoviscidose* 640 75 11.7 % 65 86.7 %
Amyotrophie Spinale** 103 26 25.2 % 26 100 %
Syndrome drépanocytaire majeur** 166 52 31.3 % 34 65.4 %
ß-Thalassémie** 15 5 33.3 % 1 20 %
Polykystose rénale autosomique récessive 23 3 13 % 3 100 %
Lié à l'X
Myopathie de Duchenne** 58 33 56.9 % 33 100 %
Myopathie de Becker** 6 3 50 % 3 100 %
Hémophilie ** 20 13 65 % 9 69.2 %
Syndrome de l'X-fragile** 114 38 33.3 % 32 84.2 %
Autosomique dominant
Dystrophie myotonique de Steinert** 117 28 23.9 % 19 67.9 %
Charcot-Marie-Tooth** 5 2 40 % 2 100 %
Maladie de Huntington 31 16 51.6 % 16 100 %
Achondroplasie 171 17 9.9 % 9 52.9 %
Autres
Disomies uniparentales** 104 0 0 % 0 /
Rhésus fœtal** 14 0 0 % 0 / 
Syndrome de Prader-Willi/Angelman 63 3 4.8 % 2 66.7 %
Autres affections** 228 65 28.5 % 63 96.9 %
Total 1878 379 20,2% 317 83,7%

* les données de 9 centres (sur 46) sont manquantes  
** les données de 14 centres, dont les 9 précédents, (sur 46) sont manquantes  
 

L’analyse de l’ADN fœtal présent dans le sang maternel a montré qu’il y a eu 384 diagnostics de sexe 

réalisés dans le cadre du diagnostic d’une maladie génétique liée à l’X et 470 diagnostics pour groupe 

sanguin fœtal proposés dans le cadre d’un risque d’allo-immunisation fœtale. 

 

e) Indications et nombre de diagnostics en matière de biochimie 

 

Tableau 6 Maladies héréditaires du métabolisme : fœ tus étudiés et atteints selon la pathologie 

recherchée (en 2005) 

 
Nombre de 

fœtus étudiés 
Nombre de 

fœtus atteints 
% (fœtus atteints / 

fœtus étudiés)  
Maladies de surcharge lysosomale 103 25 24.3% 
Aciduries organiques 15 5 33.3% 
Aminoacidopathies 41 13 31.7% 

Anomalies du métabolisme du cholestérol 192 12 6.3% 

Anomalies d'oxydation des acides gras 20 6 30.0% 
Autres 18 2 11.1% 
Total 389 63 16.2% 
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f) Indications et nombre de diagnostics en matière de biologie (infection, immunologie, 

hématologie) 

 

Tableau 7 Description de l’activité de virologie et  parasitologie 

  

Nombre de 
fœtus étudiés 

Nombre de 
fœtus déclarés 
positif  pour le 
germe 

% (fœtus 
atteints / fœtus 

étudiés)  

Nombre d'IMG 
réalisées  

A la suite d’un dépistage 
obligatoire         

 Toxoplasmose 1 520 117 7.7% 17 
 Rubéole 56 4 7.1% 2 
Dépistage sur signe d'appel 
échographique(*)      

 Cytomégalovirus (CMV) 2 197 77  3.5% 16 
 Parvovirus B19 1 088 66 6.1% 7 
 Virus Varicelle Zona (VZV) 200 1 0.5% 1 
 Entérovirus 58 0 0% 0 
 Herpès (HSV) 266 0 0% 0 
 Autres 74 1 1.4% 1 
Total 5 459 266 4,9% 44 

(*) plusieurs recherches ont pu être réalisées sur le même prélèvement 
 

Concernant l’activité d’hématologie, quatre bilans étiologiques d’anasarque et deux de purpura 

thrombopéniques auto-immuns ont été effectués. Concernant l’activité d’immunologie, deux fœtus ont 

été étudiés pour déficit d’expression des molécules HLA et un pour déficit en molécules d’adhésion 

LFA. 

 

g) Place de la fœtopathologie 

Au total en France, 5 236 examens fœtopathologiques ont été réalisés dans le cadre des centres 

pluridisciplinaires de diagnostic prénatal (CPDPN). Il est impossible de différencier ceux réalisés dans 

l’objectif de comprendre les morts fœtales inexpliquées ou pour confirmation d’un diagnostic après 

IMG. De nombreux examens sont par ailleurs réalisés hors CPDPN 

 

3. En matière de gestes in utero et de prise en cha rge à la naissance 

 

Tableau 8 Activités techniques effectuées en médeci ne fœtale en 2005 

Gestes à visée thérapeutique   
 Exsanguino-transfusions et transfusions in utero 205 
 Drainages amniotiques 457 
 Drainages pleuraux 56 
 Drainages urinaires 33 
 Drainages péritonéaux 25 
 Autres drainages 25 
 Laser/grossesses gémellaires 128 
 Amnio-infusions 194 
 Autres 26 
Gestes fœticides*   1 793 
 
* Dans le cas d’IMG effectuées après la 22-24 SA. 
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4. En matière d’interruption de grossesse pour moti f médical (IMG) 

 

Lorsqu’une anomalie fœtale est découverte en prénatal, une demande d’IMG peut être effectuée 

auprès d’un CPDPN qui, après expertise du dossier, délivre une attestation de gravité autorisant ou 

non l’IMG. 

 

a) Nombre 

 

 

Tableau 9 Nombre d’attestations de gravité délivrée s par les CPDPN autorisant une 

interruption de grossesse pour motif médical  

 

IMG réalisées en 2005   
- dans le(s) site(s) du CPDPN 3 593 
- à l'extérieur du CPDPN (en rapport avec le CPDPN) 2 848 

Total 6 441 
 

b) Indications 

 

Tableau 10 Principales classes d’indications des IM G autorisées par les CPDPN en 2005 

 

Indications Nombre  % 

Malformations ou syndromes malformatifs 2 706 45,7 
Indications chromosomiques 2 267 38,3 
Indications géniques non chromosomiques 374 6,3 
Indications infectieuses 67 1,1 
Indications fœtales non précisées 502 8,5 
Total 5 916   
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c) Age gestationnel 

 

Figure 1 Indications et âges gestationnels des IMG autorisées par un CPDPN (2005) 
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Figure 2 Taux d’IMG selon la pathologie observée 
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d) Refus d’autorisation d’IMG par les CPDPN 

 

Tableau 11 Evolution des refus d’autorisation d’IMG   

 2004 2005
Nombre de refus d'autorisation d'IMG 91 108
Age gestationnel moyen au moment de la demande (en SA) / 22
 

 

 

Tableau 12 Motifs de refus d’autorisation d’IMG 

  Nombre
Anomalies chromosomiques  
 Dysgonosomie 19
 Anomalies apparemment équilibrées 5
Anomalies des parties molles  
 Hygroma 2
 Hyperclarté de la nuque 4
Anomalies des membres  

 Anomalies des extrémités d’un membre (doigts, orteils) 2

 Anomalie d'un segment de membre 16
 Anomalie d'au moins deux segments de membre 4
Anomalies de la face  
 Fentes labiales (ou labio palatines) 7
Malformations viscérales  
 Anomalies de la paroi abdominale 5
 Autres anomalies isolées 11
 Syndrome ou polymalformation ( ≥2 malformations) 4
Fœtopathies  
 Fœtopathie infectieuse 3
 Fœtopathie médicamenteuse 4
 Exposition à un risque incertain autre 3
Pathologie maternelle  
 Pathologie maternelle 7
Sans anomalie fœtale décelée 12
Total 108
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e) Grossesses poursuivies malgré une pathologie d’u ne particulière gravité  

 

En 2005, il y a eu 411 grossesses poursuivies alors que la pathologie découverte après présentation 

dans un CPDPN avait fait délivrer une attestation d’autorisation d’IMG. 

 

Tableau 13 Détails des issues des grossesses poursu ivies malgré une pathologie fœtale qui 

aurait pu faire autoriser une IMG et issue de ces g rossesses selon la pathologie 

diagnostiquée 

  
Mort 

fœtale 
in utero  

Mort néonatale 
précoce ou 

tardive  

Enfant 
vivant au 

dernier suivi  

Issue de 
grossesse 
inconnue  

Total  

Anomalies chromosomiques       
Anomalies chromosomiques de pronostic  
incertain  

    1 1 

Anomalies chromosomiques létales à court 
terme (non viable) 11 6 2 2 21 

Autres anomalies chromosomiques de mauvais 
pronostic 

3 4 10 2 19 

Trisomie 21 (avec ou sans malformation) 6 1 26 3 36 
Anomalies cérébrales       
Malformation cérébrale non viable   8 3  11 
Malformation cérébrale de mauvais pronostic 2 1 34 3 40 
Malformation cérébrale de pronostic incertain   3 14 1 18 
Spina bifida dorso lombaires     14 1 15 

Anomalies viscérales       
Anomalies cardiaques   17 26 4 47 
Anomalies de l'appareil urinaire   10 6 1 17 
Autres anomalies isolées   2 2 1 5 

Fœtopathies       
Fœtopathies infectieuses   2 3  5 
Fœtopathies toxiques     1   1 

Grossesses multiples       
Refus d'interruption sélective ou IMG dans le 
contexte d'une grossesse gémellaire 

1 3 3   7 

Maladies génétiques non chromosomiques       
Maladies génétiques identifiées 3 5 18 1 27 

Polymalformation       
Syndrome ou poly malformation (génétique, 
identifié ou non, de mauvais pronostic) 15 22 12 2 51 

Syndrome ou poly malformation de pronostic 
incertain 

1 3 5 1 10 

Situations médicales       
Situation médicale fœtale de mauvais pronostic 2 3 5  10 
Situation médicale fœtale de pronostic incertain 7 6 4   17 

Total 51 94 188 23 358 
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B. Comparaison avec les pays étrangers  

 

1. Echographie 

 

L’échographie s’est généralisée comme outil de dépistage des malformations fœtales dans le monde 

entier. Pourtant, une très grande diversité de pratiques existe entre les pays dans l’organisation du 

dépistage échographique38. Ces diversités dépendent de l’accès aux soins, mais aussi de la 

qualification et de l’expérience des échographistes39, de la qualité des machines, et de la prise en 

charge de l’aspect financier. Ainsi, dans la plupart des pays européens, l’échographie fait partie des 

examens recommandés par les sociétés savantes40. 

La pratique d’une échographie par trimestre est habituelle en Europe. Aux Etats-Unis, les 

échographies sont réalisées par des « sonographers », techniciens d’échographie et les images sont 

ensuite interprétées par les médecins. 

Toutes les équipes valorisent l’échographie de 12 semaines comme un examen essentiel du 

dépistage prénatal pouvant s’intégrer dans le dépistage de la trisomie 21. Une échographie dite 

morphologique est ensuite réalisée avant le terme limite d’accès à l’interruption de grossesse pour 

pathologie fœtale. 

Nous n’avons pas pu retrouver de comptabilité officielle du nombre d’échographies pratiquées par 

grossesse en Europe selon les pays. 

 

 

2. Stratégies de dépistage 

 

Depuis le milieu des années 1970, les pays européens ont développé différentes politiques d’accès au 

diagnostic prénatal. 

Les données concernant les stratégies de dépistage prénatal en Europe sont publiées dans un 

rapport de 2005 du réseau européen EUROCAT (réf. website : www.eurocat.ulster.ac.uk/). Cette 

publication résume pour chaque pays, à partir des rapports d’experts nationaux, les stratégies de 

diagnostic prénatal en présentant de façon standardisée, les modalités et les indications concernant : 

- le dépistage de la trisomie 21 

- le diagnostic prénatal des anomalies congénitales 

- le dépistage échographique des malformations 

- l’interruption de grossesse pour anomalie congénitale 

 

                                                 
38
 Villar J, Khan-Neelofur D, Patterns of routine antenal care for low risk pregnancy. Cochrane Data base Syst 

Rev. 2000 (2) CD000934. 
39 Boog G, Levi S. Dépistage des malformations par échographie. Diagnostic prénatal. Pratiques et enjeux. 
Inserm 2003. 
40
 Bernloehr A, Smith P, Vydelingum V. Antenatal care in european Union : A survey on guidelines in all 25 

members states of the community. European J Obstet Gynaecol. 2005 (122),22-32. 
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Il est toutefois difficile de faire la part entre les stratégies préconisées à un échelon national 

(encadrées sur le plan législatif ou réglementaire), les recommandations existantes et l’état des 

pratiques. Il s’avère que les politiques et pratiques de diagnostic prénatal, incluant l’encadrement légal 

du diagnostic prénatal et des interruptions de grossesse, sont relativement hétérogènes en Europe. 

Cette hétérogénéité peut être également liée à différents éléments dont la part est difficile à évaluer : 

- les préférences des femmes 

- l’environnement social et culturel (âge des femmes à la maternité, facteurs socio-

économiques par exemple niveau d’études ou profession, convictions religieuses, etc…) 

 

Dans le cadre de ce rapport, on ne peut donc pas décrire les politiques et pratiques de dépistage en 

Europe pour l’ensemble des anomalies congénitales. On peut cependant décrire brièvement le cadre 

concernant deux exemples d’anomalies, la trisomie 21 et les anomalies de fermeture du tube neural. 

En effet les techniques de dépistage pour l’une et pour les autres sont d’une part très différentes en 

terme de processus (marqueurs sériques et clarté nucale, suivis éventuellement d’une amniocentèse 

pour la première anomalie, dépistage échographique pour les secondes), et d’autre part très 

performantes pour l’une et l’autre. 

 

Pour la trisomie 21, 10 pays européens sur 18 avaient en 2004 une politique ou des recommandations 

pour son dépistage. Dans trois pays (Danemark, Suisse, Portugal), la politique ou recommandation en 

place était celle d’un screening du premier trimestre associé à une politique basée sur l’âge maternel. 

La plupart des pays (Belgique, Finlande, France, Italie, Pologne, Allemagne) ont des 

politiques/recommandations pour un mélange de dépistages impliquant âge maternel, clarté nucale 

avec ou sans dépistage sérique maternel au deuxième trimestre (triple test). Le Danemark, la Suisse 

et le Royaume-Uni sont les seuls pays où l’âge maternel seul n’est plus une raison de première 

intention pour une amniocentèse. 

 

Pour les anomalies de fermeture du tube neural, 14 pays européens sur 18 avaient en 2004 une 

politique nationale ou des recommandations pour le dépistage par échographie. Elles consistaient en 

une échographie morphologique spécifique entre 18 et 23 semaines (Suède 15-17, Finlande 16-19), 

avec dans la plupart des pays des échographies additionnelles à 10-14 semaines et 28-32 semaines. 

Il n’y avait pas de politique officielle pour l’échographie en Irlande, à Malte ou en Espagne mais des 

échographies de dépistage étaient proposées en routine. Il n’y avait pas de proposition d’échographie 

en routine aux Pays-Bas. 

 

En ce qui concerne le taux d’amniocentèse, il y a très peu de données nationales et même régionales 

comparables pour les pays européens. Le peu de données disponibles suggère que le taux 

d’amniocentèse pourrait être plus important en France qu’au Royaume-Uni ou aux USA41,42. Des 

                                                 
41 Wellesley D, Boyle T, Barber J, Howe DT. Retrospective audit of different antenatal screening policies for 
Down's syndrome in eight district general hospitals in one health region. BMJ 2002 ; 325 (7354) : 15. 
42 Khoshnood B, Blondel B, Breart G, Lee KS, Pryde P, Schoendorf K. Comparison of the use of amniocentesis in 
two countries with different policies for prenatal testing: the case of France and the United States. Prenat Diagn 
2005 ; 25 (1) : 14-19 



  34 

données anecdotiques non publiées suggèrent que les taux pourraient être plus élevés dans certains 

pays européens qu’en France, notamment dans les pays du nord de l’Europe. 

 

3. Accès à l’interruption de grossesse pour anomali e fœtale 

 

En ce qui concerne les interruptions de grossesse pour anomalie fœtale, la limite légale, quand il y en 

a une, varie selon les pays. Dans deux pays (Irlande et Malte), l’interruption de grossesse quel que 

soit l’âge gestationnel est illégale. Dans les seize autres pays européens étudiés, la limite pour 

interruption de grossesse varie de 22 semaines à l’absence de limite. Dans dix pays sur seize, il n’y a 

pas de limite légale pour les anomalies létales (Pays-Bas, Norvège, Portugal, Danemark) et/ou pour 

les malformations sérieusement handicapantes (Autriche, Belgique, Croatie, Royaume-Uni, France, 

Allemagne). Dans six pays (Finlande, Italie, Pologne, Espagne, Suède, Suisse), il y a une limite légale 

(22-28 semaines). Autre donnée relative aux interruptions de grossesse, l’action concertée 

européenne DADA43 a permis une revue de la littérature avec comparaison du pourcentage de cas 

interrompus après diagnostic prénatal pour cinq anomalies congénitales. Elle a montré que le taux est 

très comparable dans les différents pays (et voisin de 90% des cas dépistés) pour la trisomie 21. Il en 

est de même de l’anencéphalie, tandis que les taux sont plus variables pour le spina bifida et les 

syndromes de Turner et de Klinefelter. Au delà de 24 semaines, les pays qui autorisent l’IMG font 

intervenir un comité spécifique pour la décision44. 

 

 

                                                 
43 Mansfield C, Hopfer S, Marteau TM.Termination rates after prenatal diagnosis of Down syndrome, spina bifida, 
anencephaly, and Turner and Klinefelter syndromes : a systematic literature review. European Concerted Action : 
DADA (Decision-making After the Diagnosis of a foetal Abnormality). 
Prenat Diagn. 1999 Sep ; 19 (9) : 808-12. 
44 IPPF European Network : info@ippfen.org 
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III. Mise en œuvre du dépistage et du diagnostic pr énatal 

 

A. Encadrement légal et réglementaire du diagnostic  prénatal  

 

Sans reprendre l’ensemble de l’évolution historique45, on peut aujourd’hui définir quatre grands modes 

d’encadrement légal et réglementaire des activités concourant au diagnostic prénatal : 

1. la loi de bioéthique : définition du diagnostic prénatal, encadrement des laboratoires et de 

leurs activités, agrément des praticiens, création des centres pluridisciplinaires de diagnostic 

prénatal (CPDPN) 

2.  la mise en place d’une structure d’encadrement dédiée : l’Agence de la biomédecine 

3.  les modalités et conditions d’accès à l’interruption de grossesse pour anomalie fœtale 

4.  la loi sur la responsabilité juridique et le droit des malades 

 

1. La loi de bioéthique 

 

Le diagnostic prénatal (DPN) a été défini par la loi du 29 juillet 1994. 

« Le diagnostic prénatal s’entend des pratiques médicales ayant pour but de détecter in utero chez 

l’embryon ou le fœtus une affection d’une particulière gravité. » (art. L. 2131-1 du code de la santé 

publique (CSP)). 

La réglementation prévoit que le diagnostic prénatal doit être précédé d’une consultation médicale 

adaptée à l’affection recherchée (art. L. 2131-1 al 2 du CSP) permettant (art. R. 2131-2 du CSP) : 

- d’évaluer le risque pour l’enfant à naître d’être atteint d’une affection d’une particulière 

gravité 

- d’informer la femme sur les caractéristiques de cette maladie, les modes de détection, les 

possibilités thérapeutiques 

- d’informer la patiente sur les risques inhérents aux prélèvements 

- de recueillir le consentement écrit de la femme enceinte 

A la suite de quoi, le médecin doit délivrer une attestation certifiant que la femme est informée non 

seulement des conditions diagnostiques, mais aussi des conséquences pour elle et son fœtus (art. R. 

2131-2 du CSP). 

 

Les analyses biologiques sont pratiquées dans des laboratoires autorisés pour une durée de cinq ans 

par les Agences régionales de l’hospitalisation (ARH) (art. R. 2131-5-5 à R. 2131-9 du CSP) sous la 

responsabilité d’un praticien spécifiquement agréé par l’Agence de la biomédecine pour cinq ans (art. 

R. 2131-3 à R. 2131-5-4 du CSP) selon des critères spécifiques définis par le conseil d’orientation de 

cette Agence. 

                                                 
45 ML Briard, Organisation du diagnostic prénatal en France ; Cadre législatif, encadrement réglementaire et 
financier. In : Institut national de la santé et de la recherche médicale, Dommergues M, Aymé S, Janiaud P, Seror 
V, ed. Diagnostic Prénatal. Pratiques et enjeux. Paris : Inserm ; 2003 
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L’activité de ces laboratoires donne lieu à un rapport annuel (art. L. 2131-2 du CSP). 

 

Pour assurer le suivi des explorations prénatales, la loi a créé les centres pluridisciplinaires de 

diagnostic prénatal (CPDPN) (art. L. 2131-1 du CSP),  avec notamment pour objectifs (art. R. 2131-10 

du CSP) : 

- de favoriser l’accès à l’ensemble des activités de diagnostic prénatal et d’assurer un pôle 

de compétences cliniques et biologiques au service des patients et des praticiens 

- de donner des avis et des conseils, en matière de diagnostic, de thérapeutique et de 

pronostic, aux cliniciens et aux biologistes qui s’adressent à eux 

- d’organiser des actions de formation théorique et pratique destinées aux praticiens 

concernés 

 

La constitution d’un CPDPN est soumise à l’autorisation de l’Agence de la biomédecine pour une 

durée de cinq ans. 

Cette autorisation ne peut être demandée que par un établissement public ou privé à but non lucratif 

qui regroupe sous son autorité des compétences diverses, avec au moins directement liés à cet 

établissement, un gynécologue-obstétricien, un échographiste spécialisé en explorations prénatales, 

un pédiatre néonatalogiste et un généticien (art. R. 2131-12 du CSP). 

Mais, l’établissement demandeur doit aussi s’assurer la collaboration d’autres spécialistes, notamment 

des praticiens qualifiés en psychiatrie ou psychologie, en fœtopathologie, des biologistes agréés dans 

les différentes spécialités nécessaires aux explorations fœtales les plus habituelles et d’un conseiller 

en génétique. 

 

Les modalités de consultation et de fonctionnement des CPDPN sont décrites dans les articles R. 

2131-16 à -22 du CSP. L’archivage des dossiers est imposé, qui doit préserver la confidentialité. 

 

Enfin et quelle qu’en soit la forme d’exercice, les pratiques médicales de diagnostic prénatal, y 

compris d’imagerie, sont soumises à des règles de bonnes pratiques (art. R. 2131-1-1 du CSP) dont 

l’élaboration est, en particulier, coordonnée par l’Agence de la biomédecine. 

 

 

2. Une structure d’encadrement et de contrôle dédié e : l’Agence de la 

biomédecine 

 

La loi du 6 août 2004 a consacré la création d’un établissement public, l’Agence de la biomédecine, 

dont le domaine de compétence s’étend au diagnostic prénatal sous toutes ses formes. Parmi ses 

missions figurent notamment en cette matière : 

- L’application de la réglementation 

- L’élaboration de bonnes pratiques 

- Le contrôle des activités 

- L’agrément des praticiens 
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- L’autorisation des CPDPN 

- La délivrance d’avis aux ARH pour l’autorisation des laboratoires 

- La veille scientifique et la formulation de recommandations 

 

Concrètement, l’Agence de la biomédecine est destinataire des rapports annuels d’activités des 

laboratoires autorisés pour les activités de diagnostic prénatal. Elle en assure l’analyse et la 

publication (art. L. 1418-1 du CSP). 

 

Elle propose aussi aux autorités compétentes les modifications réglementaires nécessaires aux 

bonnes pratiques en matière de diagnostic prénatal en association avec les autres établissements 

publics qui sont aussi concernés (par exemple l’AFSSAPS pour les réactifs de laboratoires ou 

l’échographie ; la HAS pour les recommandations professionnelles). 

 

Enfin, chaque CPDPN doit remettre à l’Agence de la biomédecine et à l’ARH dont il dépend un rapport 

annuel d’activité suivant des modalités définies par arrêté du ministre chargé de la santé. Le contenu 

du rapport d’activité doit être régulièrement revu avec les professionnels par l’Agence de la 

biomédecine afin de répondre aux questions quantitatives (nombre de patientes prises en charge, 

gestes réalisés, devenir des grossesses) mais aussi qualitatives (type d’anomalies rencontrées, 

termes des grossesses, organisation des soins, actions de formation…). 

 

 

3. Les modalités et conditions d’accès à l’interrup tion de grossesse pour 

anomalie fœtale 

 

La loi autorise depuis 1975 (loi n° 75-71) une inte rruption volontaire de grossesse « à toute époque s’il 

existe une forte probabilité que l’enfant à naître soit atteint d’une affection d’une particulière gravité 

reconnue comme incurable au moment du diagnostic. ». Les modalités d’accès à cette demande sont 

précisées dans les articles L. 2113-1 et suivants du CSP dont la rédaction, issue de la loi n° 2001-58 8 

du 4 juillet 2001, adopte le terme « d’interruption volontaire de grossesse pratiquée pour motif 

médical. » (art. R. 2213-1 et suivants du CSP). 

 

 

4. La responsabilité juridique et le droit des mala des : la loi du 4 mars 2002 

 

Le dépistage prénatal, les démarches de diagnostic prénatal, l’organisation de la prise en charge des 

grossesses puis l’accueil des nouveaux nés sont des activités porteuses de risques médicolégaux 

particuliers. 

En effet, un défaut de dépistage, de diagnostic ou de traitement mais aussi l’absence de discussion 

des possibilités d’accès à l’IMG peuvent aboutir à la naissance d’un enfant porteur de handicap. La 

souffrance des familles, les difficultés évidentes pour les parents d’accueillir un enfant différent 

donnent alors fréquemment lieu à une démarche revendicative de la part des couples. La dispersion 
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des suivis de grossesse entre de multiples professionnels (seules 30% des grossesses sont suivies 

exclusivement sur le lieu d’accouchement46) et les difficultés de cohérence dans le travail en réseau 

rendent vulnérables tant les médecins généralistes que les accoucheurs ou les échographistes. 

Hormis les situations de faute professionnelle prouvée et malgré les précautions d’information et de 

consentement éclairé déjà prévues par la législation, une mise au point s’est avérée nécessaire dans 

le cadre de la loi du 4 mars 2002 relative aux droits des malades (cf Annexe I). 

Sans dédouaner le praticien de sa responsabilité en cas de faute médicale aboutissant à la naissance 

d’un enfant handicapé, cette disposition limite le champ du recours de la victime et permet clairement, 

notamment, d’affirmer deux choses : il n’y a pas de préjudice à naître quelles que soient les conditions 

de cette naissance ; la solidarité nationale doit jouer de manière obligatoire dans toutes les situations 

de handicap à la naissance. 

D’autres dispositions de la loi du 4 mars 2002 réaffirment en particulier la nécessité d’une information 

claire et la capacité pour chaque individu de s’opposer à des soins dont il ne voudrait pas. L’ensemble 

participe concrètement au principe d’autonomie de décision, c’est-à-dire à la possibilité de laisser à 

chacun la liberté de recourir ou non aux techniques de diagnostic prénatal. 

 

Au total , le dispositif légal et réglementaire d’encadrement du diagnostic prénatal repose 

essentiellement sur un contrôle des laboratoires et des praticiens effectuant des actes de biologie, le 

fonctionnement des CPDPN et sur la législation entourant l’interruption médicale de grossesse. 

La création des CPDPN a joué un rôle majeur dans la pratique clinique du diagnostic prénatal. En 

rassemblant les professionnels compétents pour échanger autour des dossiers difficiles, en précisant 

les modalités décisionnelles mais aussi en rendant lisible pour tous les praticiens d’une région l’accès 

aux soins, elle a permis une meilleure organisation des prises en charge. Ces structures n’ont pas 

d’équivalent sur le plan international. 

Les CPDPN ont de plus un rôle de formation auprès des praticiens dans le cadre de réseaux qu’ils 

fédèrent autour d’eux ou par le biais de missions d’enseignement spécifiques. 

 

 

B. Moyens techniques  

 

En population générale, le diagnostic prénatal est précédé d’une démarche de dépistage (cf supra). 

Cette démarche initiale de dépistage concerne potentiellement toute femme enceinte désireuse de 

réaliser les tests. Parmi les femmes ayant subi les tests de dépistage, certaines vont avoir un test 

positif sans pour autant attendre un enfant malade. Il leur est alors proposé un test diagnostic qui 

départagera les situations dans lesquelles il y a véritablement une anomalie (vrai positif) des situations 

sans anomalie fœtale (faux positif). 

 

 

 

                                                 
46
 Enquête périnatale 2003 
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1. Le temps du dépistage 

 

Les procédures de recherche des anomalies fœtales reposent essentiellement en France sur le 

dépistage échographique et sur le dépistage sérique maternel des anomalies chromosomiques. 

Les modalités en sont précisées par le Comité technique de l’échographie pour le dépistage 

échographique et par la HAS pour le dépistage de la trisomie 21. 

Le dépistage se fait en principe sur une base volontaire et après information des femmes. Mais on sait 

que la qualité de cette information reste difficile à mettre en place dans des stratégies de dépistage en 

population. 

  

a) Dépistage échographique 

L’échographie est le principal outil de dépistage des anomalies fœtales. L’enquête périnatale 2003 

rapporte une moyenne de 4,5 échographies/femme/grossesse. 

On distingue trois types d’échographie : 

L’échographie de dépistage, dite aussi échographie systématique 

Elle est recommandée vers 12, 22, et 32 semaines d’aménorrhée. La conduite de l’examen, la 

rédaction du compte rendu, l’imagerie à produire sont établies et diffusées par le comité technique de 

l’échographie. La formation initiale recommandée est définie. Les procédures de formation continue et 

d’assurance qualité sont en cours de standardisation. 

Une des particularités du dépistage échographique est la multiplicité des objectifs de chaque examen. 

Ainsi l’échographie de 12 semaines a de multiples impacts sur la santé : 

- elle confirme la date du début de grossesse (crucial pour la prévention des complications du terme 

dépassé et le dépistage du retard de croissance) 

- elle précise le nombre d’embryons et, en cas de grossesse multiple, le type de placenta (incidence 

sur la prévention des complications des grossesses multiples) 

- elle permet le dépistage précoce de malformations majeures (anencéphalie…) 

- elle contribue au dépistage des anomalies chromosomiques (mesure de la clarté nucale) 

- elle identifie un groupe à risque de malformations identifiables par un suivi échographique orienté 

(clarté nucale augmentée à caryotype normal) 

L’échographie de 22 semaines a pour principal objectif le dépistage des malformations. 

L’échographie de 32 semaines permet de reconnaître certaines malformations, contribue au dépistage 

du retard de croissance intra-utérin, identifie le placenta praevia (impact sur la mortalité maternelle). 

L’échographie de dépistage doit être distinguée de l’échographie dite de « diagnostic » et de 

l’échographie dite « focalisée » (cf infra). 

 

b) Dépistage biologique 

Certains dépistages sont obligatoires, comme le dépistage de la toxoplasmose et de la rubéole ; 

d’autres sont facultatifs, comme le dépistage des  grossesses à risque élevé de trisomie 21. 

Dans tous les cas, ils sont soumis à l’accord de la femme ou du couple : présumé si le dépistage est 

obligatoire ; préalable dans le cas de la trisomie 21. 
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Pour ce qui concerne la trisomie 21, le principe de ce dépistage est de moduler le risque de trisomie 

21 lié à l’âge maternel par celui lié aux valeurs de différents marqueurs biologiques ou celui apprécié 

par la mesure de la clarté nucale au premier trimestre (cf infra Rapport de la HAS). 

Le dosage des marqueurs sériques nécessite un consentement écrit de la patiente. Il ne peut 

s’effectuer que dans un laboratoire agréé (72 sur 6 000 laboratoires) et est soumis à un contrôle de 

qualité très strict, ce qui garantit un service rendu identique sur l’ensemble du territoire. L’un des 

marqueurs sériques du deuxième trimestre, l’AFP, contribue par ailleurs au dépistage des anomalies 

de fermeture du tube neural (anencéphalie, spina bifida). Son augmentation anormale conduit à la 

réalisation d’une échographie orientée sur la recherche d’une anomalie morphologique fœtale. 

L’association des biologistes agréés (ABA) produit un rapport annuel permettant de suivre les 

performances de ce dépistage au plan national. 

En juin 2007, dans le rapport rendu par la HAS et concernant les éventuelles modifications à apporter 

au dépistage de la trisomie 21, il est recommandé de coupler ce dépistage biologique à une mesure 

échographique du premier trimestre, permettant ainsi d’améliorer sa spécificité. Les modalités 

pratiques de cette nouvelle stratégie de dépistage précoce ne sont pas encore définies. 

 

Enfin, le dépistage des hétérozygotes pour des maladies génétiques est parfois pratiqué dans des 

sous groupes ethniques (cf supra). Quand ce dépistage est basé sur l’analyse de l’ADN des futurs 

parents, il est, comme pour tout test génétique, strictement encadré. 

 

 

2. Le temps du diagnostic 

 

Quand un risque particulier est identifié par un des tests de dépistage, la femme en est informée et, en 

fonction de son souhait, l’étape diagnostique peut commencer. 

 

a) Echographies dites de seconde intention ou de di agnostic 

L’échographie dite de « diagnostic » ou de « seconde intention » est réalisée quand un risque 

particulier est identifié, soit par l’échographie de dépistage (suspicion d’anomalie), soit par les 

antécédents (risque génétique, diabète, exposition à des toxiques…), soit du fait d’anomalies lors d’un 

dépistage biologique (AFP élevée, séroconversion pour la toxoplasmose…). 

Techniquement, elle se distingue de l’échographie de dépistage par le fait que plus d’éléments 

anatomiques sont analysés. 

Ces échographies sont réalisées par des opérateurs particulièrement expérimentés. 

L’échographie « focalisée » ne comprend pas un examen complet de l’enfant. Elle est souvent 

réalisée en urgence (activité cardiaque, quantité de liquide amniotique, localisation placentaire…) ou 

dans le cadre du suivi d’une anomalie connue (retard de croissance intra utérin ou dilatation 

ventriculaire par exemple). 

 

Cette phase d’évaluation est souvent fondée sur une échographie réalisée par un opérateur 

spécialisé, travaillant en réseau avec un centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal ou affilié à un 



  41 

tel centre. Les bonnes pratiques en matière d’échographie de diagnostic ou de seconde intention sont 

en cours de définition par le Comité national technique de l’échographie prénatale. 

 

Lorsque la présence d’une anomalie est confirmée, il s’agit alors d’en établir le pronostic dans une 

démarche complexe de médecine fœtale. Schématiquement, cette démarche comprend la recherche 

d’anomalies associées et l’étude de la fonction de l’organe atteint. L’échographie de seconde intention 

est aussi le préalable possible à d’autres investigations : amniocentèse pour rechercher une anomalie 

chromosomique, une infection fœtale, parfois une anomalie génique ou biochimique ; IRM pour 

préciser l’anatomie cérébrale, le volume pulmonaire ou analyser par exemple des structures 

digestives ; échocardiographie fœtale…Cette liste n’est pas limitative. 

 

Ces explorations débouchent sur des résultats qui sont analysés de façon multidisciplinaire si besoin 

et un conseil prénatal est alors donné au couple par un obstétricien expérimenté en médecine fœtale 

et/ou un pédiatre spécialiste de l’anomalie suspectée chez le fœtus : neuro pédiatre, cardiopédiatre, 

chirurgien infantile… A l’issue de ces consultations, les différentes options de prise en charge sont 

discutées avec le couple. 

 

Une circonstance de plus en plus fréquente de l’échographie de seconde intention est la surveillance 

d’un fœtus dont la mesure de la nuque était anormalement élevée au premier trimestre mais sans que 

cette particularité soit expliquée par une anomalie chromosomique. La situation est simple quand une 

polymalformation grave est identifiée dans le suivi. Elle est plus délicate quand l’échographie reste 

sans particularité. On peut être rassurant. Le risque de malformation congénitale est du même ordre 

de grandeur que dans la population générale. Il n’est cependant pas nul et on ne peut jamais garantir 

l’absence de problème de santé grave chez le futur enfant. 

 

Une dernière situation est l’utilisation de l’échographie du deuxième trimestre pour contribuer à 

l’évaluation du risque de la trisomie 21. Il s’agit du « genetic scann » réalisé par les anglo-saxons à 18 

SA. Il concerne le cas particulier d’une future mère qui hésite à réaliser une amniocentèse alors 

qu’une première évaluation du risque chromosomique par les marqueurs sériques maternels a situé la 

patiente dans un groupe à risque accru. Une échographie du deuxième trimestre orientée sur la 

recherche de signes mineurs associés à une anomalie chromosomique peut contribuer à éclairer son 

choix. 

 
b) Techniques de prélèvements de tissus fœtaux  

Ces gestes ont en commun de pouvoir être réalisés en consultation externe, sous guidage 

échographique. Ils sont toujours associés à un risque de complication iatrogène, principalement à un 

risque de fausse couche. Même dans des mains très entraînées, ces gestes invasifs sont associés à 

un risque de fausse couche dont l'ordre de grandeur est de 0,5 à 1%. Ce risque s'ajoute au risque 

spontané de perte de la grossesse observé en l'absence de tout geste invasif particulièrement chez 

les fœtus porteurs d’une ou plusieurs malformations. 
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L'amniocentèse consiste à prélever du liquide en introduisant une aiguille dans la cavité amniotique, à 

travers la paroi abdominale maternelle et l'utérus sous contrôle échographique. Ce geste est 

habituellement réalisé à partir du deuxième trimestre de la grossesse, c'est-à-dire après 15 semaines 

d'aménorrhée (SA) révolues mais sans limite supérieure. 

 

Le prélèvement de villosités choriales (ou prélèvement de trophoblaste, ou choriocentèse) consiste à 

prélever un petit fragment de placenta (appelé trophoblaste au premier trimestre de la grossesse), soit 

à l’aiguille par voie transabdominale (comme une amniocentèse), soit à la pince par voie basse en 

passant par le col de l’utérus. Si le prélèvement est bien réalisé, ce tissu est génétiquement identique 

au fœtus. L’examen est possible dès 11 SA, ce qui permet un diagnostic précoce. 

Le prélèvement de trophoblaste a pour principal inconvénient d'être plus délicat à mettre en œuvre et 

de nécessiter un apprentissage plus long que l'amniocentèse. 

 

Le prélèvement de sang fœtal a été considérablement simplifié par l'utilisation du guidage 

échographique47. Ce prélèvement est réalisable dès 20 semaines d'aménorrhée. Il a l'avantage de 

permettre l'étude de données non accessibles dans d'autres tissus, par exemple de rechercher une 

anémie fœtale. 

 

Les prélèvements rares 

Il est possible de prélever de l'urine fœtale pour évaluer la fonction du rein chez un fœtus atteint d'une 

obstruction urinaire (valve de l'urètre postérieur par exemple)48,49. 

Un épanchement pleural, une ascite peuvent également être ponctionnés, leur analyse biochimique 

ou cytologique pouvant contribuer à déterminer leur cause. 

La peau fœtale peut être prélevée à partir de 22 semaines50,51 pour le diagnostic prénatal de certaines 

génodermatoses très graves (épidermolyses bulleuses, fœtus arlequin par exemple). Ces 

prélèvements, qui ne sont envisagés que dans un contexte d'antécédent familial avec risque de 

récurrence élevé, ne sont réalisés qu’en milieu très spécialisé. 

Des prélèvements de muscle, de foie, de rein fœtal sont également possibles mais d'indication encore 

plus exceptionnelle52. Les risques de ces prélèvements sont difficiles à préciser. 

 

c) La balance bénéfices et risques 

Le risque d'un geste invasif doit être mis en balance avec les bénéfices attendus et en particulier avec 

la probabilité de diagnostiquer une anomalie grave chez un fœtus donné. Cette estimation des risques 

                                                 
47 Daffos F, Capella-Pavlovsky M, Forestier F. Fetal blood sampling during pregnancy with use of a needle guided 
by ultrasound : a study of 606 consecutive cases. Am J Obstet Gynecol. 1985 ; 153 (6) : 655-60 
48 Adzick NS, Harrison MR, Flake AW, Laberge JM. Development of a fetal renal function test using endogenous 
creatinine clearance. J Pediatr Surg 1985 ; 20 : 602-7, 10 
49 Muller F, Dommergues M, Mandelbrot L, Aubry MC, Nihoul-Fekete C, Dumez Y. Fetal urinary biochemestry 
predicts post natal renal function in children with bilateral obstructive uropathies. Obstet Gynecol 1993 ; 82 : 813-
20 
50 Blanchet-Bardon C, Dumez Y, Labbe F, Lutzner MA, Puissant A, Henrion R, Berheim A. Prenatal diagnosis of 
harlequin fetus. Lancet 1983 ; 1 (8316) : 132 
51 Holbrook KA, Smith LT, Elias S. Prenatal diagnosis of genetic skin disease using skin biopsies samples. Arch 
Dermatol 1993, 129 : 1437-54 
52 Evans MI, Hoffman EP,Cadrin C, Johnson MP, Quintero RA, Golbus MS. Fetal muscle biopsy : collaborative 
experience with varied indications. Obstet Gynecol 1994 ; 84 : 913-7 
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et des bénéfices attendus est à la base de la consultation préalable à la réalisation d'un acte de 

diagnostic prénatal. La réglementation prévoit d'ailleurs que la patiente atteste par écrit avoir reçu ces 

informations. 

Risque maternel 

Le risque maternel lors des prélèvements fœtaux est extrêmement faible. Il existe néanmoins. Il est lié 

au risque de complications hémorragiques ou surtout infectieuses secondaires au geste invasif. La 

littérature médicale sur le sujet est peu prolixe53. Comme dans les autres complications des gestes 

invasifs, les précautions d’asepsie et l’expérience de l’opérateur sont des facteurs déterminants. 

Risque fœtal  

L'évaluation du risque de complications (fausse couche, rupture des membranes, mort fœtale in 

utero), liée à la réalisation d'un geste invasif, n'est pas aussi simple qu'elle le paraît. 

En effet, la relation de cause à effet entre le geste et la perte fœtale n'est pas toujours facile à établir. 

Il faut en particulier considérer avec prudence les études fondées sur un suivi court et qui concluent à 

l'absence de complications imputables à un examen si aucun accident n'est survenu dans un délai 

arbitraire d'une à deux semaines après le geste. 

Des pertes fœtales peuvent survenir en l'absence de geste invasif et ce risque n'est pas toujours 

quantifiable avec précision. L’ordre de grandeur de ce risque naturel (fausse couche, mort in utero, 

mort néonatale précoce), indépendant du prélèvement et compte-tenu du contexte de maladie fœtale, 

peut être estimé aux environs de 3%54. Il faut également noter que ce risque augmente avec l'âge 

maternel55 et qu’il est rarement possible de faire cliniquement et anatomiquement le diagnostic 

étiologique de la perte fœtale.  

Les données publiées proviennent souvent de centres où de nombreux examens sont réalisés par un 

nombre limité d'opérateurs. Ces résultats obtenus dans des conditions optimales ne sont pas 

nécessairement transposables à la pratique réelle qui implique souvent un grand nombre d'opérateurs 

ayant chacun une expérience limitée. 

Enfin, une méta analyse des essais recensés de 1966 à 2003 (Cochrane Data Base)56 conclut à un 

risque de perte fœtale multiplié par 1,3 quand le prélèvement de trophoblaste est utilisé plutôt que 

l’amniocentèse. 

 

d) Les moyens biologiques 

1- La cytogénétique prénatale 

Etablir le caryotype consiste à obtenir une image des chromosomes permettant de déterminer leur 

nombre et, dans une certaine mesure, leur structure. Un caryotype fœtal peut être obtenu à partir de 

divers tissus fœtaux. 

 

Caryotype sur cellules du liquide amniotique (après amniocentèse) 

                                                 
53 Thorp J, Helfgott A, King E, King A, Minyard A. Maternal death after second trimester genetic amniocentesis. 
Obstet Gynecol 2005 ; 105 : 1213-5 
54 Tongsong T, Wanapirak C, Sirivatanapa P, Piyamongkol  W, Sirichotiyakul S, Yampochai A. Amniocentesis-
related fetal loss : a cohort study. Obstet Gynecol 1998 Jul 92 (1) 64-7 
55 Mac Kensie WE, Holmes DS, Newton JR. Spontaneous abortion rate in ultrasound viable pregancies. Obstet 
Gynecol 1988 ; 71 : 81-3 
56 Alfirevic Z, Sundberg K, Brigham S. Amniocentesis and chorionic villus sampling for prenatal diagnosis. The 
Cochrane data base of systematic reviews 2003 ; Issue 3 
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Le caryotype des cellules cultivées à partir du liquide prélevé par amniocentèse au deuxième trimestre 

est considéré comme la méthode de diagnostic prénatal la plus fiable. Ceci est dû essentiellement au 

fait que les cellules amniotiques proviennent de plusieurs tissus fœtaux ainsi qu’à la rareté de la 

contamination par des cellules maternelles. 

 

Caryotype sur trophoblaste (après choriocentèse ou biopsie de trophoblaste ou prélèvement de 

villosités choriales) 

Un caryotype peut être réalisé dès 11 semaines par l'étude des cellules obtenues par choriocentèse. 

Un diagnostic rapide est rendu après examen des cellules en division du cytotrophoblaste mais il doit 

être confirmé par l’analyse des cellules en culture provenant de la partie mésenchymateuse des 

villosités prélevées. D’interprétation difficile (1% de faux positifs et 0,1% de faux négatifs), la 

choriocentèse est plutôt réservée aux situations d’urgence ou lorsque le risque d’anomalie 

chromosomique est nettement supérieur à 5%. 

 

Caryotype sur sang fœtal (après cordocentèse) 

Le caryotype fœtal peut être réalisé à partir d’une culture des lymphocytes fœtaux de 48-72 heures. 

Le risque de contamination maternelle et une technique de prélèvement délicate réservent cette 

possibilité de diagnostic à des indications très ciblées (indications associées en particulier ou 

recherche de mosaïque). 

 

Diagnostic rapide de certaines aneuploïdies 

Un dépistage rapide des principales aneuploïdies autosomiques peut être utile dans certaines 

situations. Il est réalisé soit par FISH (fluorescent in situ hybridization), soit par PCR (polymerase 

chain reaction) quantitative. 

 

2- La biologie moléculaire prénatale 

Il existe un très grand nombre de maladies génétiques mais chacune d’entre elles est rare. Le 

diagnostic prénatal génotypique d’une maladie héréditaire est classiquement proposé à des couples à 

haut risque de transmission de la maladie familiale et si les particularités génotypiques familiales ont 

été identifiées préalablement. Il peut également être proposé à des couples sans histoire familiale de 

maladie génique lorsqu’il existe une anomalie pendant la grossesse (voir plus haut). 

Ce type de diagnostic prénatal n’est mis en œuvre que dans des laboratoires hautement spécialisés 

nécessitant parfois une collaboration internationale. 

 

3- La biochimie prénatale 

Des études biochimiques prénatales sont indiquées dans deux situations très différentes. 

La première situation correspond au diagnostic d’une maladie génétique identifiée par dosage de 

l’enzyme ou du substrat sur un prélèvement fœtal (choriocentèse ou amniocentèse). Deux répertoires 

recensent ces activités : ORPHANET57 et le répertoire de l’association française pour le dépistage et 

la prévention des handicaps de l’enfant (http://www.afdphe.assos.fr). 

                                                 
57 http://orphanet.infobiogen.fr 
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La deuxième situation correspond à la confirmation d’un diagnostic suspecté à l’échographie (par 

exemple l’électrophorèse des cholinesterases amniotiques permet d’affirmer le diagnostic de 

myéloméningocèle) ou à en préciser le pronostic (par exemple biochimie de l’urine fœtale pour 

préciser le degré d’insuffisance rénale). Exceptionnellement, un dosage biochimique permet de 

contribuer au diagnostic d’une maladie non suspectée (par exemple dosage de l’AFP amniotique pour 

le diagnostic de syndrome néphrotique). 

Pour le diagnostic biochimique ou génétique de maladies rares, les laboratoires concernés doivent 

entretenir des réactifs, du matériel et des méthodes afin d’être opérationnels le jour où une demande 

se présente, ce qui entraîne un coût spécifique au diagnostic biologique des maladies rares. 

 

4- L’infectiologie prénatale 

Des maladies infectieuses contractées par la mère en cours de la grossesse peuvent interférer avec le 

développement fœtal lorsque l’infection maternelle a été transmise. L’infection maternelle peut être 

reconnue soit du fait de signes cliniques (varicelle), soit par une surveillance sérologique systématique 

visant à dépister l’apparition d’anticorps (rubéole, toxoplasmose) ou encore devant des signes d’appel 

échographiques. L’infection fœtale peut être diagnostiquée par la mise en évidence du micro-

organisme responsable (généralement par amniocentèse) ou par la reconnaissance à l’échographie de 

conséquences morphologiques de l’infection sur le développement fœtal. 

 

 

e) Cas particuliers 

1- Diagnostic prénatal par prélèvement de sang mate rnel  

Les techniques « invasives » de prélèvement de tissus fœtaux comportent un risque de complication et 

en particulier un risque de fausse-couche. C’est pourquoi il a été mis à profit le passage physiologique 

de cellules fœtales et d’ADN fœtal libre dans la circulation maternelle pour isoler et analyser des 

cellules ou de l’ADN du fœtus à partir d’une prise de sang effectuée chez la mère. Deux diagnostics 

basés sur l’analyse de l’ADN fœtal circulant sont opérationnels. 

Le diagnostic de sexe fœtal58 

Dans les cas où la mère est conductrice pour une maladie génétique grave liée au chromosome X et 

récessive, qui concerne donc les fœtus de sexe masculin, ou lorsqu’une maladie génétique expose 

particulièrement les fœtus de sexe féminin (hyperplasie congénitale des surrénales), il est ainsi 

possible de déterminer précocement le sexe fœtal, ce qui permet de réserver un geste invasif et le 

traitement aux seuls fœtus menacés. 

Le typage érythrocytaire 

Par ailleurs, le même principe peut être appliqué à la détermination du rhésus fœtal dans le sang 

maternel chez les femmes de rhésus négatif59. Le résultat permet de limiter la prévention rhésus aux 

seules femmes exposées à une allo immunisation materno fœtale. 

 

                                                 
58 Costa JM, Benachi A, Gautier E, Jouannic JM, Ernault P, Dumez Y. First trimester fetal sex determination in 
maternal serum using a real-time PCR. Prenat Diagn 2001 ; 21 : 1070-4 
59 Bianchi DW, Avent ND, Costa JM, van der Schoot CE. Noninvasive prenatal diagnosis of fetal Rhesus D : 
ready for Prime(r) Time. Obstet Gynecol. 2005 Oct ; 106 (4) : 841-4. 
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Dans l’avenir, l’isolement d’ADN ou de cellules fœtales dans le sang maternel pourraient rendre 

possibles d’autres diagnostics. 

 

2- Le diagnostic préimplantatoire 

L’objectif du diagnostic préimplantatoire est le même que celui du diagnostic prénatal. L’interruption 

médicale de grossesse suite au diagnostic d’une atteinte fœtale est en effet toujours une épreuve pour 

les couples, ce d’autant plus qu’ils sont à haut risque de maladie génétique et ont parfois vécu 

plusieurs expériences successives d’atteinte fœtale. Il est alors possible, pour certaines indications et 

au sein de services très spécialisés, d’utiliser une procédure de fécondation in vitro pour analyser les 

embryons et ne réimplanter dans l’utérus maternel que des embryons non atteints. Cette approche est 

limitée par la rareté de ces situations et la lourdeur de la prise en charge qui supposent la collaboration 

très étroite et synchronisée d’équipes de praticiens de l’assistance médicale à la procréation, du 

diagnostic prénatal et de la biologie. Environ 200 couples chaque année font la demande dans l’un des 

trois centres français autorisés. Seul un quart de ces demandes est actuellement pris en compte. 

 

 

C. Organisation médicale  

 

1. Acteurs de santé et organisations professionnell es 

 

Le diagnostic prénatal est une activité multidisciplinaire par excellence. Aux acteurs et professionnels 

de santé impliqués ordinairement dans la grossesse (médecins, sages-femmes, infirmières, 

secrétaires, assistantes sociales), il faut ajouter des professionnels directement concernés par le 

diagnostic, l’information et le suivi des diagnostics. Par exemple, pas moins de quatre corporations 

peuvent être sollicitées en matière d’imagerie (généralistes et gynéco-obstétriciens, échographistes, 

sages-femmes échographistes, radiologues) et au moins huit dans le domaine de la biologie 

(génétique, cytogénétique, biochimie, hématologie, bactériologie, virologie, parasitologie, 

immunologie). A cela s’ajoutent les aspects anatomopathologiques, psychologiques et psychiatriques, 

chirurgicaux, anesthésistes, etc… 

De plus, compte tenu de la spécificité de l’action prénatale par rapport à ce qui est entrepris en 

postnatal, des praticiens déjà spécialisés d’une corporation se sont regroupés en associations 

spécifiques au domaine prénatal [l’association des biologistes d’anténatal (ABA) pour les biochimistes 

pratiquant les marqueurs sériques ; la fédération des centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal 

(FEDEC) pour les centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal ; l’association des cytogénéticiens 

de langue française (ACLF) pour les cytogénéticiens prénatals ; le Club de médecine fœtale ; le 

collège français d’échographie fœtale (CFEF) ; la société française de fœtopathologie (SOFFOET) 

pour les fœtopathologistes]. 

En termes d’organisation, de concertation et d’élaboration de règles de bonnes pratiques, cela signifie 

qu’il faut associer de nombreuses sociétés savantes aux intérêts parfois divergents, et des 

associations spécialisées, pas toujours reconnues car regroupant peu de personnes mais dont le 

savoir faire est souvent précieux. 
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Donnons l’exemple de l’échographie. Il faudra compter avec au moins six sociétés savantes 

représentatives [le collège national des gynécologues et des obstétriciens français (CNGOF) ; la 

société française de médecine périnatale (SFMP) ; la société française de radiologie (SFR) ; la 

fédération nationale des médecins radiologues (FNMR) ; le syndicat national de l’union des 

échographistes (FNUE) ; le collège français d’échographie fœtale (CFEF)]. 

Ou celui de la génétique qui relève de trois sociétés [l’association des cytogénéticiens de langue 

française (ACLF) ; la société française de génétique humaine (SFGH) ; l'association nationale des 

praticiens de génétique moléculaire (ANPGM)]. 

 

2. Organisation territoriale : le rôle fondamental des Agences régionales de 

l’hospitalisation (ARH) dans l’accès aux soins 

 

La loi de décentralisation confie aux Agences régionales de l’hospitalisation (ARH), par l’intermédiaire 

des schémas régionaux d’organisation sanitaire (SROS), le soin d’organiser les activités de diagnostic 

prénatal. 

Ce sont les ARH qui autorisent par exemple les laboratoires pour cette activité. De même, elles sont 

consultées lors des demandes d’autorisation de CPDPN. 

Les SROS ont pour mission de déterminer l’offre de soins régionale. Ils sont aidés en cela par les 

discussions qui existent dans les comités régionaux de la naissance, par les informations recueillies 

annuellement et transmises par l’Agence de la biomédecine et par les différentes enquêtes comme les 

enquêtes nationales périnatales. 

En revanche, les ARH ont peu d’influence sur l’activité prénatale dispensée par les praticiens libéraux 

(par exemple en terme d’échographie ou de prélèvement) qui procèdent à la très grande majorité des 

prises en charge initiales (plus des 2/3), voire secondaires (échographie de référence, amniocentèse). 

 

3. Prise en charge financière des activités ayant t rait au diagnostic prénatal 

 

Les analyses sur le fœtus sont des actes réservés. Elles sont prises en charge à 100% par la sécurité 

sociale si elles sont prescrites dans le cadre des principales indications. 

En revanche, la complexité des prises en charge évoquées, la spécificité des compétences, le temps 

nécessaire à la gestion des dossiers mais aussi à l’accompagnement des familles ne sont pas à ce 

jour valorisés. Il en résulte que les praticiens référents en diagnostic prénatal partagent leur temps 

entre de multiples autres activités et courent après les outils de travail, par le biais de moyens souvent 

« bricolés ». Ni les échographies de référence, ni les consultations complémentaires, ni le temps 

passé en courrier, relations transversales, information et soutien ne sont considérés comme du temps 

médical et donc comptabilisés. 

L’activité des CPDPN fait partie de la liste des activités pouvant bénéficier des MIGAC depuis juillet 

2007. Les établissements autorisés qui en font la demande auprès de leur ARH peuvent être financés 

par ce moyen. L’étude de parcours de soins bien définis actuellement menée par les professionnels 

devrait aboutir à la pérennisation de ces financements sous forme de T2A. 
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4. Autorités compétentes 

 

Outre l’Agence de la biomédecine à laquelle la loi confie une bonne part de l’encadrement pratique de 

cette activité (cf supra), il faut noter le rôle que peuvent jouer dans le diagnostic prénatal l’Agence 

française de sécurité sanitaire des produits de santé (AFSSAPS) sur les réactifs, les logiciels, 

l’échographie et la Haute autorité de santé (HAS) sur les recommandations professionnelles, 

l’évaluation des actes, la formation des professionnels. 

On doit aussi associer la place que peuvent prendre l'Institut de veille sanitaire (INVS), par exemple 

dans le suivi et les résultats des procédures de prévention ou l’Institut national de prévention et 

d'éducation pour la santé (INPES) sur l’information des praticiens, l’information des couples et le 

développement de la prévention sanitaire. 

 

5. Sources de données épidémiologiques et évaluatio n 

 

Hors les données recueillies par l’Agence de la biomédecine au moyen des rapports annuels que 

toutes les structures autorisées doivent réglementairement lui transmettre (cf supra), il y a deux 

sources de données complémentaires pour les questions liées au recours au dépistage prénatal et à 

son impact sur le pourcentage de cas diagnostiqués et éventuellement interrompus. 

La première source est celle des Enquêtes Nationales Périnatales. Les enquêtes périnatales sont 

réalisées à intervalle régulier sous la coordination de l’unité Inserm 149 et la Drees pour suivre 

l’évolution des principaux indicateurs de santé et de pratiques médicales, aider à l’évaluation et à la 

décision des actions de santé et répondre à des questions qui se posent à un moment donné. Ces 

enquêtes portent sur la totalité des naissances des enfants nés vivants ou mort-nés survenues 

pendant une semaine, si la naissance a eu lieu après 22 semaines d’aménorrhée ou si l’enfant pèse 

au moins 500 grammes. Dans ce rapport sont disponibles certaines données sur les amniocentèses et 

les biopsies de trophoblaste, le dépistage de la trisomie 21 par marqueurs sériques ainsi que le 

nombre moyen d’échographies réalisées au cours de la grossesse (4,6 par femme). 

La deuxième source est celle des Registres de malformations. Il existe actuellement quatre registres 

en France : 

- le registre de Paris qui couvre environ 38 000 naissances annuelles dans la population parisienne et 

sa petite couronne 

- le registre d’Alsace avec 22 000 naissances annuelles pour deux départements 

- le registre d’Auvergne avec 14 000 naissances annuelles pour quatre départements 

- le registre de Rhône-Alpes avec actuellement 56 000 naissances pour quatre départements 

Leur objectif principal est d’assurer la surveillance épidémiologique des anomalies congénitales dans 

la zone couverte, avec un objectif d’alerte face à d’éventuels agents tératogènes de l’environnement, 

en collaboration entre registres français et au niveau international. Un autre objectif fondamental de 

ces registres de malformations est d’évaluer l’impact des actions de santé et notamment du dépistage 

prénatal des malformations. Nous pouvons également citer la recherche étiologique et les études en 

collaboration avec les services cliniques spécialisés, en particulier pour l’évaluation en population du 

devenir des enfants porteurs de certaines malformations invalidantes. 
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Les registres de malformations français font partie du réseau européen EUROCAT (European 

surveillance of Congenital Anomalies). Ce réseau européen, financé par le programme « Public 

Health » de la Communauté Européenne, couvre plus d’un million de naissances par an en Europe, à 

partir des données de 39 registres localisés dans 19 pays européens, soit environ un quart des 

naissances en Europe. Les données des différents registres ainsi que les rapports EUROCAT sont 

disponibles sur le website : www.eurocat.ulster.ac.uk. 

 

6. Inégalités d’accès aux soins 

 

Il existe des inégalités sociales dans le recours au dépistage prénatal. 

A partir des données de l’enquête nationale périnatale de 1998, Khoshnood et al. ont analysé, sur un 

échantillon de 12 869 femmes de moins de 38 ans, la probabilité que le dépistage de la trisomie 21 ne 

soit pas proposé aux femmes ou que la femme refuse le dépistage selon le niveau d’éducation, la 

profession de la mère et du père, la nationalité, le statut marital, la couverture « maladie ». Il ressort 

de l’étude que toutes les variables socio-économiques étaient significativement associées à la 

participation au dépistage. 

Ces informations ont été complétées en 1999 par les mêmes auteurs avec une enquête auprès de 

734 femmes venant d’accoucher dans quinze maternités parisiennes. 

Enfin, en 2002, ils ont réalisé une étude à partir du registre parisien des malformations (période 1983-

2002)60, portant sur 1 433 cas de trisomie 21. Ils ont cherché à établir si la profession maternelle et 

l’origine géographique avaient une influence sur l’accès au diagnostic prénatal et sur la poursuite ou 

non de la grossesse après un diagnostic positif (cf Annexe III). 

Ces trois études de Khoshnood et al.61,62,63 ont permis de conclure que la moindre participation au 

dépistage des femmes issues de milieux socio-économiques défavorisés serait attribuable à un défaut 

d’accès à l’information et à des barrières d’accès au dépistage et non à des choix éclairés. 

Les données françaises sont concordantes avec la littérature internationale : une étude prospective 

américaine récente64, portant sur 475 femmes enceintes de moins de 35 ans et sur 344 femmes 

enceintes de plus de 35 ans, d’origines géographiques et sociales variées, a analysé l’impact des 

facteurs socio-économiques sur le recours au dépistage puis au diagnostic. Tout comme les études 

françaises, elle a montré que la variable « niveau d’éducation » était une variable associée à la 

participation au dépistage. 

 

                                                 
60 Khoshnood B , De Vigan C, Vodovar V, Bréart G, Goffinet F, Blondel B. Advances in medical technology and 
creation of disparities : the case of Down syndrome. Am J Public Health 2006 ; 96 (12) : 1-6 
61 Khoshnood B, Blondel B, De Vigan C, Bréart G. Effects of maternal age and education on the pattern of 
prenatal testing : implications for the use of antenatal screening as a solution to the growing number of 
amniocenteses. Am J Obstet Gynecol 2003 ; 189 (5) : 1336-1342. 
62 Khoshnood B, Blondel B, De Vigan C, Breart G. Socioeconomic barriers to informed decision making regarding 
maternal serum screening for Down syndrome : results of the French National Perinatal Survey of 1998. Am J 
Public Health 2004 ; 94 (3) : 484-491. 
63 Khoshnood B, De Vigan C, Vodovar V, Breart G, Goffinet F, Blondel B. Advances in medical technology and 
creation of disparities : the case of Down syndrome. Am J Public Health 2006 ; 96 (12) : 2139-2144. 
64 Kuppermann M, Learman LA, Gates E et al. Beyond race or ethnicity and socioeconomic status : predictors of 
prenatal testing for Down syndrome. 
Obstet Gynecol 2006 ; 107 (5) : 1087-1097. 
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IV. Réflexions éthiques 

 

Le diagnostic prénatal permet le diagnostic d’affections fœtales létales mais aussi celui de maladies 

ou de malformations dont la connaissance prénatale modifie l’accueil du nouveau né et en améliore 

substantiellement le pronostic. Le plus souvent, il permet de rassurer un couple déjà éprouvé par le 

passé ou anxieux quant à l’état de santé de l’enfant à naître. 

La France  propose un accès libre et gratuit au dépistage prénatal pour toutes les femmes qui le 

souhaitent. Serait-elle sur la voie d’un eugénisme contre lequel on ne pourrait rien faire et qui ne 

pourrait à l’avenir que s’amplifier ? Quelles sont les questions éthiques que pose cette pratique 

médicale et quelles sont les réponses collectives actuelles proposées par le pays ? Qui décide et de 

quoi? Qui décide de mettre en œuvre une technique existante, au nom de quelles valeurs et dans quel 

objectif ? Et avant tout, y a-t-il une réflexion, une discussion ouverte autour du sujet ? 

Dans bon nombre de situations, la pratique du dépistage et du diagnostic prénatal ne pose pas de 

problème éthique. C’est le cas par exemple lorsqu’un dépistage rassurant contribue au bien-être 

psychologique de la future mère ou lorsque le diagnostic d’une anomalie fœtale curable permet 

d’améliorer les soins donnés à l’enfant dès la naissance. En revanche, des débats éthiques souvent 

polémiques émergent lorsque le diagnostic prénatal identifie chez l’enfant à naître la forte probabilité 

d’une affection d’une particulière gravité considérée comme incurable. La loi française permet alors à 

la future mère de demander une interruption de la grossesse, quel que soit l’âge gestationnel. Cette 

demande est soumise à discussion au sein d’un centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal puis à 

l’autorisation de deux médecins membres de ce centre. 

La question même de l’interruption médicale de grossesse est-elle le principal obstacle éthique à la 

pratique du diagnostic prénatal ? Il s’agit en effet d’une transgression vis-à-vis du respect du à toute 

vie humaine, dès son commencement. Pour les médecins pratiquant des interruptions médicales de 

grossesses, cette transgression est mise en balance avec une autre valeur : limiter le plus possible les 

souffrances du futur enfant, de la fratrie et de la famille. Il y a quelques dizaines d’années, la 

naissance d’un enfant porteur d’une malformation grave aboutissait en quelques heures ou quelques 

jours à son décès. Aujourd’hui, les techniques de réanimation et de chirurgie palliative permettent de 

prolonger la vie de bien des enfants porteurs de malformations graves, aboutissant à des souffrances 

plus durables et à un décès retardé par rapport à l’évolution naturelle. Le dilemme devient donc, pour 

les parents comme pour les médecins, un choix entre deux transgressions : celle de l’interruption 

prénatale de la vie à venir et celle de l’acceptation délibérée de souffrances postnatales. Dans ces 

situations morales indécidables, la législation actuelle se positionne clairement et laisse une grande 

autonomie de choix à la future mère. Cette autonomie est cohérente avec les orientations d’une 

société où les débats moraux sont acceptés et où la pluralité des cultures, des religions, des 

croyances, des philosophies est acceptée et reconnue. Elle n’est cependant pas totale. L’intervention 

des professionnels des centres pluridisciplinaires peut être interprétée comme le moyen de s’assurer 

que l’information de la future mère sur l’état de santé de l’enfant était honnête et compréhensible. Elle 

permet également de s’assurer du respect du principe de « non malfaisance » en vérifiant que 
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l’indication est bien conforme à la loi et que l’interruption de la grossesse sera prise en charge au 

mieux, entraînant un minimum de risque physique et psychologique pour la mère. La même attention 

est portée aux mesures de prévention de la douleur pour la mère et le fœtus, au devenir du corps et 

au fait que le couple soit accompagné à distance de l’interruption de grossesse, jusqu’à la mise au 

clair d’un projet parental futur. 

La question d’un eugénisme social visant à éliminer les personnes handicapées est parfois mise en 

avant dans les grands média. Il s’agit d’une question très grave. 

Une approche classique du problème est de considérer qu’un programme eugénique, tel que l’histoire 

européenne du XXème siècle nous en a donné des exemples, comporte quatre aspects65 : la 

discrimination à l’encontre de certains malades, la coercition pour la mise en œuvre d’actions 

médicales, un objectif idéologique de composition génétique de la population et un programme 

d’amélioration génétique prétendument validé par la « science ». 

Certains ont attribué au diagnostic prénatal un effet d’eugénisme en mettant en avant les maladies 

génétiques dont ont souffert de « grands hommes » de notre histoire ancienne ou contemporaine. Les 

parents de ces grands hommes, si la possibilité leur en avait été donnée, auraient pu choisir 

d’interrompre la grossesse, privant ainsi le groupe social d’individus d’exception. Outre que cette 

posture pourrait elle-même être qualifiée d’eugéniste, dans la mesure où elle met en avant le potentiel 

génétique de l’humanité, force est d’admettre qu’il s’agit d’un argument en grande partie rhétorique 

fondé sur une reconstruction a posteriori de destins individuels. 

La question de la discrimination des malades par le diagnostic prénatal est un point autrement plus 

sensible. Le fait d’offrir le diagnostic prénatal d’une maladie, par exemple d’une maladie génétique, 

constitue-t-il une discrimination vis-à-vis des malades ? Plusieurs arguments plaident contre un esprit 

de discrimination. Les mêmes équipes médicales sont parfois à l’origine des progrès de prise en 

charge des malades et des techniques permettant un diagnostic prénatal. Les mêmes associations de 

malades militent pour le soin des patients et pour l’accès au diagnostic prénatal. Dans une même 

famille, les parents d’un enfant atteint d’une maladie génétique grave, qu’ils soignent avec abnégation,  

ont souvent recours au diagnostic prénatal pour les grossesses suivantes : la prise en charge 

simultanée de deux enfants atteints leur paraît impossible ou incompatible avec l’engagement 

personnel que la santé de chaque enfant requière. Enfin, il arrive qu’un futur parent, lui-même atteint 

d’une maladie génétique, demande un diagnostic prénatal en vue d’interrompre la grossesse si 

l’enfant était atteint de la même maladie. Ces situations illustrent le fait que le diagnostic prénatal 

n’induit pas en soi une discrimination des malades. 

La question de la coercition est simple à résoudre. Les recommandations de bonnes pratiques 

insistent en matière de dépistage et de diagnostic sur la nécessité d’une information honnête, 

équilibrée, qui respecte l’autonomie des personnes sans les pousser à recourir au diagnostic prénatal 

ou à l’interruption de grossesse. 

Le diagnostic prénatal comporte-t-il en France un objectif idéologique sur les caractéristiques 

génétiques de la population et a-t-il une perspective d’amélioration génétique ? Le propos du 

diagnostic prénatal est centré sur le phénotype du fœtus, sur son risque d’être malade, de souffrir. Il 

ne prend pas en compte son potentiel génétique. Ainsi, on a pu dire que le diagnostic prénatal des 

                                                 
65
 Gayon J, Jacobi D. L’éternel retour de l’eugénisme. Science, histoire et société. Puf. 2006 
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maladies récessives, en favorisant les grossesses chez les couples à risque, induisait une 

augmentation des naissances d’enfants hétérozygotes sains et donc la fréquence du gène dans la 

population. 

Bien des arguments militent donc contre l’interprétation des politiques publiques d’information sur le 

dépistage et le diagnostic prénatal comme un programme d’eugénisme d’état. 

L’offre de dépistage : neutre ou incitatrice ? 

L’offre de dépistage et sa prise en charge par l’assurance maladie sont parfois considérées comme 

des incitations au diagnostic prénatal. Ces actions d’information et de remboursement ne doivent pas 

être et ne sont pas menées au nom d’un quelconque prosélytisme. Elles ont pour but de permettre un 

accès égal à tous les citoyens aux choix de recourir ou non au diagnostic prénatal, quels que soient 

leurs moyens financiers et leur prise de conscience des techniques existantes. 

Cette neutralité de l’offre de dépistage, ce respect de l’autonomie des femmes sont ils toujours 

garantis dans la pratique ? C’est là un enjeu éthique majeur. Les données manquent pour vérifier a 

posteriori la qualité de l’information reçue par les futures mères. Les dépistages rassurants sont vite 

« oubliés » par les parents malgré des informations orales ou écrites qui paraissaient pertinentes aux 

soignants. Une information plus explicite sur la possibilité de recourir ou non aux dépistages prénatals 

serait peut-être de nature à mieux garantir le respect de l’autonomie des personnes. 

Jusqu’où aller dans l’offre de politiques publiques de dépistage ? Cette question est loin d’être 

résolue. Dès aujourd’hui, des tests simples, comme l’électrophorèse de l’hémoglobine, permettent le 

dépistage de traits drépanocytaires. Faut-il généraliser ce dépistage pour les ethnies à risque dans 

une perspective de conseil génétique ? Dans un avenir proche, les progrès de la génétique 

moléculaire permettront de dépister un grand nombre de porteurs sains d’anomalies géniques 

récessives dans la population générale, y compris pour des caractéristiques ne constituant pas à 

proprement parler des maladies. Comment décider des choix collectifs face à ces évolutions ? 

Face à ces questions nouvelles, divers groupes de travail se mettent en place, maintenant un espace 

de réflexion et de discussion. Tout en gardant à l’esprit que l’objectif de la médecine est de diminuer la 

quantité de malheur, de maladie et de souffrance et en évitant que son action soit plus nocive que 

profitable. Chaque nouvelle découverte fait progresser le dépistage prénatal pour le rendre plus précis 

et moins invasif et de nouvelles solutions, meilleures que les précédentes, viennent progressivement 

les remplacer. 

Peut-on parler de dérive des indications ? Les professionnels utilisent volontiers ce terme de 

« dérive » : les indications du dépistage et du diagnostic, autrefois limitées aux cas les plus graves, 

tendraient à « dériver » vers des affections plus bénignes. Leur diagnostic aboutirait à des 

interruptions de grossesse certes légales selon la lettre mais au fond injustifiées. La loi laisse une 

grande liberté d’interprétation : la forte probabilité, la particulière gravité et même l’incurabilité sont des 

notions comportant une marge d’appréciation. Ces possibilités d’interprétation donnent aux équipes 

une liberté et une responsabilité considérable. Cette liberté peut cependant être considérée comme 

bénéfique dans la mesure où elle permet d’adapter les décisions à l’histoire de chaque famille. La 

même anomalie fœtale peut aboutir ici à une demande d’interruption de grossesse, là à une demande 

de prise en charge néonatale maximaliste aboutissant à une survie de l’enfant avec de lourdes 

séquelles. La même maladie génétique aboutira dans une famille à une demande d’interruption de 
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grossesse alors qu’un autre couple n’envisagera même pas l’idée du diagnostic prénatal. Le respect 

de ces différences de perception implique bien sûr la prise en compte de l’autonomie des parents 

mais est également sous-tendu par la conviction que la « meilleure » stratégie ne sera pas la même 

selon les familles. 

L’analyse détaillée des indications d’interruption médicale de grossesse permettrait de suivre leur 

évolution. Ceci se fera à partir des rapports annuels d’activité des centres pluridisciplinaires de 

diagnostic prénatal que l’Agence de la biomédecine a pour mission de recueillir. 

La pression sociale normative est-elle une coercition masquée ? Cette question est problématique. 

Dans le cas d’une famille ayant l’expérience directe de la maladie, la pression sociale est 

probablement moins cruciale dans la décision, même si elle a pu être déterminante dans la souffrance 

éprouvée par une personne atteinte d’une anomalie visible. Dans le cas des dépistages en population 

générale, la question des normes sociales est plus prégnante. En effet, les parents se représentent la 

maladie dépistée, par exemple la trisomie 21, en grande partie en fonction de schémas véhiculés par 

l’école, l’entourage ou les médias. Ils sont alors directement confrontés aux aides proposées aux 

familles ayant la charge d’une personne handicapée. Ils anticipent le rejet dont leur futur enfant, du fait 

de sa maladie, sera victime dès l’école primaire et jusque dans la vie professionnelle. 

Mais l’enjeu éthique est peut-être ici plus la place faite aux personnes handicapées dans la société 

que l’existence d’un dépistage ou d’un diagnostic prénatal. Améliorons le sort fait aux personnes 

handicapées dans notre pays, développons la collaboration entre le monde du handicap et le monde 

du dépistage prénatal, car nul, mieux que des familles éprouvées, ne sait dessiner les contours de 

leur besoin. Les personnes porteuses d’un handicap seront toujours là pour rappeler qu’une société 

humaine se doit d’être vraiment et complètement solidaire sinon elle devient inhumaine. Changeons le 

regard de notre société quelque peu « handiphobe » sur les personnes déficientes en les intégrant 

dans le quotidien de la vie, de l’école à l’entreprise lorsque cela est possible. Soucions nous qu’elles 

aient une vraie place à la table de notre société sans être obligées de la quémander et nous aurons 

humanisé la France où personne, ni les politiques, ni les scientifiques, ne pense à pratiquer un 

eugénisme d’état, ni encore moins à interdire aux familles de prendre les décisions qui les concernent, 

en leur âme et conscience. 
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V. Synthèse et propositions 

 

 

Le dépistage prénatal a pour cible l’ensemble de la population des femmes enceintes ; il vise à 

repérer les situations à risque de pathologie fœtale conduisant à la mise en œuvre de diverses 

techniques pour affirmer un diagnostic et à évaluer le pronostic des anomalies du fœtus en modifiant 

en conséquence la prise en charge de la grossesse. En pratique, le diagnostic prénatal s’inscrit dans 

une véritable filière de prise en charge pour le fœtus, sa mère et l’ensemble de la famille, tout au long 

de la grossesse mais également au-delà. Les lieux de réflexion sur les pratiques du diagnostic 

prénatal sont multiples et laissent la voix aux divers courants de pensée au sein d’une société 

exigeante tant en terme de « moyens » que de « résultats ». 

 

Plusieurs constats émergent de ce rapport. 

Le dépistage et le diagnostic prénatal répondent tous deux en France au souhait des femmes 

enceintes d’avoir un enfant en bonne santé mais aussi à l’évolution des connaissances techniques et 

des pratiques médicales. Les pratiques, dont la cible et les objectifs sont clairement définis, sont 

encadrées par des dispositifs légaux et réglementaires précis . Insérées dans le cadre d’un 

exercice professionnel codifié , accompagnées par plusieurs sociétés savantes et agences 

sanitaires, les diverses étapes du dépistage puis du diagnostic prénatal font l’objet d’une évaluation 

régulière  par le biais de rapports d’activité des centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal ainsi 

que des divers laboratoires autorisés. Une attention particulière est portée au fait d’organiser un 

système de soin proposant ces démarches à l’ensemble de la population des femmes enceintes, tout 

en respectant les choix individuels  d’accéder ou non aux diverses techniques proposées ainsi qu’aux 

décisions de poursuite ou non de la grossesse. 

 

Depuis 2005, les résultats d’analyse de ces rapports d’activité sont aisément accessibles sur le site 

Internet de l’Agence de la biomédecine tant aux professionnels de santé qu’au grand public ou encore 

aux divers groupes de réflexion. Il existe donc une transparence des résultats. De plus, un suivi 

longitudinal est aussi désormais possible pour le nombre et les indications des examens prénatals et 

divers types de prise en charge. 

 

Le diagnostic prénatal est aussi une pratique constamment évolutive. Les stratégies et les techniques 

évoluent et l’exercice professionnel doit pouvoir s’adapter à l’évolution des connaissances et des 

contraintes. L’Agence de la biomédecine, en établissant un dialogue avec les professionnels, vise à 

faciliter la bonne réactivité des systèmes administratifs et législatifs sans pour autant créer des 

carcans nuisant à une prise en charge personnalisée des femmes enceintes. 

 

Ainsi, les nouvelles stratégies de dépistage doivent pouvoir être discutées et mises en place dès 

qu’elles sont validées (ce qui est un des rôles des sociétés savantes et de la HAS). L’évolution des 
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filières de soin telle l’externalisation des suivis de grossesse impose parallèlement des efforts de 

formation des praticiens mais aussi d’éducation des familles. En effet, seules 30% des femmes 

enceintes sont suivies dans les maternités où elles accoucheront (enquête périnat 2003). Les suivis 

de grossesses sont désormais répartis entre plusieurs types de praticiens plus ou moins formés et qui 

se succèdent auprès des femmes. Cela impose la mise en place de formations spécifiques des 

praticiens non spécialistes, le développement des soins en réseau, l’encouragement de contrôles de 

qualité aux diverses étapes de la prise en charge. Des solutions devront aussi être pensées face à la 

diminution de la démographie des échographistes, dont le rôle dans le dépistage puis le diagnostic 

prénatal est primordial. 

 

Les propositions : 

 

a. Tant au niveau du dépistage qu’aux étapes de diagnostic ou de la prise en charge, ce type de 

médecine ne peut s’exonérer des effets massifs de la loi sur les droits des malades, à savoir 

l’importance de l’information et l’autonomisation  des choix des familles. L’information éclairée 

mais aussi accompagnée d’une relation soignante est devenue centrale pour assurer une 

adéquation entre les objectifs de ces pratiques et le respect des conceptions personnelles 

(philosophiques, éthiques ou religieuses) des familles. La succession de l’information puis de la 

discussion avant décision doit donc être respectée mais aussi accompagnée. 

 

b. L’accroissement des suivis de grossesse par des praticiens multiples, parfois non spécialistes, 

impose la mise à place de formations  mais aussi de documents d’information adaptés  qui 

pourraient permettre un approfondissement de la réflexion sur les enjeux du dépistage puis du 

diagnostic prénatal par les praticiens et les femmes très en amont du moment du dépistage. 

 

c. Le dépistage puis le diagnostic prénatal imposent, avant tout pour « ne pas nuire », de prendre ce 

temps spécifique qui devrait aussi pouvoir être comptabilisé et valorisé financièrement.  Un 

système de forfait prénatal à plusieurs niveaux, similaire à celui utilisé dans le domaine des 

greffes, pourrait être exploré. Une valorisation spécifique du « temps de l’annonce et de 

l’accompagnement » pourrait être mise en place, comme elle existe déjà dans le cadre de la prise 

en charge carcinologique. 

 

d. Dans le cadre du dépistage des malformations fœtales, la place de l’échographie comme outil de 

premier plan impose non seulement un contrôle qualité  mais aussi l’assurance d’une vraie 

disponibilité des praticiens . Ceci est lié à la capacité de prévoir un renouvellement suffisant, 

quantitatif et qualitatif, des professionnels qui se consacrent à cette activité. 

 

e. Quant aux centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal (CPDPN) qui interviennent le plus 

souvent en bout de course dans les situations nécessitant une expertise supplémentaire ou une 

décision d’interruption de grossesse, un travail de coordination des modes de fonctionnement  
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et d’homogénéisation des procédures pourrait venir conforter la lisibilité des dispositifs 

médicaux et administratifs. 

 

f. Les CPDPN ont en effet pour vocation de coordonner l’expertise, la formation et la régulation des 

pratiques de dépistage prénatal. La mise en place de « bonnes pratiques » est en cours mais il 

faudra aussi respecter les initiatives locales et régionales qui seules permettront de maintenir la 

dimension de soin dans les prises en charge prénata les . 

 

g. Il parait essentiel de développer et d’encourager les domaines de la recherche biologique, y 

compris en fœtopathologie et en imagerie, mais aussi en santé publique et en sciences 

humaines  (par exemple dans les domaines de l’accompagnement psychologique des équipes et 

des familles). 

 

h. La concertation avec le public  et en particulier avec le monde du handicap  doit être accrue, ce 

qui permettrait d’améliorer la connaissance des professionnels de santé, le regard de la société et 

les échanges entre familles. 

 

i. Enfin, soulignons aussi l’importance que pourrait prendre le fait d’augmenter les moyens 

accordés à la prise en charge et à l’intégration de s enfants nés avec un ou plusieurs 

handicaps , notamment d’origine congénitale. Ceci serait notamment la meilleure expression 

concrète d’une volonté solidaire en faveur du libre choix et du respect d’autonomie des 

personnes. 
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Annexe I  

 

 

La loi du 4 mars 2002 dite «  Droits des malades » 
 
Cette loi, contemporaine de l’affaire Perruche, stipule dans son titre Ier (Solidarité envers les 

personnes handicapées) : 

« Nul ne peut se prévaloir d'un préjudice du seul fait de sa naissance. La personne née avec un 

handicap dû à une faute médicale peut obtenir la réparation de son préjudice lorsque l'acte fautif a 

provoqué directement le handicap ou l'a aggravé ou n'a pas permis de prendre les mesures 

susceptibles de l'atténuer. Lorsque la responsabilité d'un professionnel ou d'un établissement de 

santé est engagée vis-à-vis des parents d'un enfant né avec un handicap non décelé pendant la 

grossesse à la suite d'une faute caractérisée, les parents peuvent demander une indemnité au titre de 

leur seul préjudice. Ce préjudice ne saurait inclure les charges particulières découlant, tout au long de 

la vie de l'enfant, de ce handicap. La compensation de ce dernier relève de la solidarité nationale. » 

Sans dédouaner le praticien de sa responsabilité en cas de faute médicale, cette disposition limite le 

champ du recours de la victime et notamment permet clairement d’affirmer deux choses : il n’y a pas 

de préjudice à naitre quelles que soient les conditions de cette naissance ; la solidarité nationale doit 

jouer de manière obligatoire dans toutes les situations de handicap à la naissance. 
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Annexe II 

 

L’échographie de dépistage  doit être distinguée de l’échographie dite de « diagnostic »  et de 

l’échographie dite « focalisée » . 

L’échographie dite de « diagnostic » ou de « seconde intention » est réalisée quand un risque 

particulier est identifié soit par l’échographie de dépistage (suspicion d’anomalie), soit par les 

antécédents (risque génétique, diabète, exposition à des toxiques, etc…), soit du fait d’anomalies lors 

d’un dépistage biologique (AFP élevée, séroconversion pour la toxoplasmose, etc…). Elle se distingue 

de l’échographie de dépistage par le fait que plus d’éléments anatomiques sont analysés. Ces 

échographies sont réalisées par des opérateurs particulièrement expérimentés. 

L’échographie « focalisée » ne comprend pas un examen complet de l’enfant. Elle est souvent 

réalisée en urgence (activité cardiaque, quantité de liquide amniotique, localisation placentaire, etc…) 

ou dans le cadre du suivi d’une anomalie connue (retard de croissance intra utérin par exemple). 

Les indications d’un tel examen sont toutes les situations où un risque élevé d’anomalie est identifié. 

Ce risque peut être reconnu par la clinique (maladie autosomique récessive non accessible à un 

diagnostic biologique comme le syndrome de Meckel, risque lié à l’environnement comme la prise de 

médicaments potentiellement tératogènes, le diabète maternel préexistant à la grossesse, etc…). 

Il peut s’agir d’un risque identifié par un taux élevé d’alpha fœto protéine au deuxième trimestre de la 

grossesse. 

Plus souvent l’échographie de deuxième intention est réalisée en raison d’une suspicion d’anomalie 

lors d’une échographie de dépistage. Classiquement au deuxième trimestre (22 semaines 

d'aménorrhée (SA)), une structure examinée en dépistage n’est pas vue de façon satisfaisante. La 

position fœtale, la qualité de la paroi maternelle, l’expérience de l’échographiste ou encore la qualité 

de la machine ont rendu l’examen difficile et non concluant. L’échographie de seconde intention va 

alors rassurer : la structure en question est bien vue et d’aspect habituel. Il s’agissait d’un « faux 

positif » du dépistage. 

L’échographie de seconde intention peut également être motivée par la découverte d’une anomalie de 

taille de l’enfant. Souvent au troisième trimestre, une question très délicate est posée : le retard de 

croissance dépisté est-il simplement du à une « insuffisance » placentaire ? Ne s’agit-il pas au 

contraire d’un syndrome malformatif fœtal à l’origine du trouble de croissance dont le pronostic est 

très différent ? 

 

L'amniocentèse  consiste à prélever du liquide en introduisant une aiguille dans la cavité amniotique, 

à travers la paroi abdominale maternelle et l'utérus sous contrôle échographique. Ce geste est 

habituellement réalisé à partir du deuxième trimestre de la grossesse, c'est-à-dire après 15 semaines 

d'aménorrhée (SA) révolues mais sans limite supérieure. L'amniocentèse est un geste simple à 

réaliser à condition d’avoir une formation adéquate, ce qui la rend adaptée au dépistage d'affections 

relativement fréquentes comme les anomalies chromosomiques. Pour une analyse complète du 

caryotype fœtal, elle impose des cultures cellulaires. Le diagnostic n'est alors rendu que quinze jours 
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à trois semaines après le prélèvement. Des techniques d’analyse plus rapides du compte 

chromosomique émergent (tels le FISH (fluorescent in situ hybridization) ou le PCR (polymerase chain 

reaction) quantitative utilisant des STR (short tandem repeat)) permettant des résultats en 48 heures. 

Elles ne donnent toutefois que des résultats partiels et entraînent une surcharge de travail au niveau 

des laboratoires. De plus, elles sont incomplètement prises en charge. 

 

Le prélèvement de villosités choriales  (ou prélèvement de trophoblaste, ou choriocentèse) est une 

technique qui permet d’emblée d’obtenir un grand nombre de cellules. On prélève un petit fragment de 

placenta (appelé trophoblaste au premier trimestre de la grossesse). Ce tissu est en principe 

génétiquement identique au fœtus. L’examen est possible dès 11 SA, ce qui permet un diagnostic 

précoce. Selon le type d’analyse, les résultats sont en règle obtenus dans un délai plus bref qu'avec 

une amniocentèse, à un terme où une éventuelle interruption de grossesse serait plus simple 

(possibilité d'un examen direct précédant la culture cellulaire). 

Cet examen est généralement réalisé par voie transabdominale66. Après anesthésie locale et sous 

contrôle échographique, une aiguille est introduite à travers l'abdomen et l'utérus maternels dans le 

placenta dont un fragment est prélevé soit par aspiration, soit au moyen d'une fine pince à biopsie 

introduite dans l'aiguille. Il est également possible de prélever du trophoblaste par les voies naturelles 

à travers le col utérin67. Le prélèvement de trophoblaste a pour principal inconvénient d'être plus 

délicat à mettre en œuvre et de nécessiter un apprentissage plus long que l'amniocentèse. Dans 

environ 1% des cas, le caryotype est difficile à interpréter du fait de mosaïques. Le prélèvement de 

villosités peut également être réalisé au deuxième ou au troisième trimestre de la grossesse. 

 

Le prélèvement de sang fœtal  a été mis au point à la fin des années 1970, notamment pour le 

diagnostic prénatal des maladies héréditaires de l'hémoglobine68. Sa technique, au départ guidée par 

endoscopie, a été considérablement simplifiée par l'utilisation du guidage échographique69. Sous 

anesthésie locale, une aiguille est introduite dans le cordon ombilical fœtal, généralement au niveau 

de la veine. Il est important de vérifier la pureté du prélèvement car certains résultats pourraient être 

faussés par une contamination par du liquide amniotique ou du sang maternel. Ce prélèvement est 

réalisable dès 20 semaines d'aménorrhée. Il a l'avantage de permettre l'étude de données non 

accessibles dans d'autres tissus, par exemple de rechercher une anémie fœtale. Comme le 

prélèvement de villosités, il s'agit d'un geste délicat nécessitant un opérateur entraîné. Néanmoins, les 

indications de prélèvement de sang fœtal ont considérablement décru ces dernières années, en 

particulier du fait des progrès de la génétique moléculaire. 

 

                                                 
66 Smidt-Jansen S, Permin M, Philip J, Lundsteen C, Zachary JM, Fowler SE et al. Randomised comparison of 
amniocentesis and transabdominal and transcervical chorionic villus sampling. Lancet 1992 Nov 21 ; 340  (8830) : 
1237-44 
67 Dumez Y, Dommergues M. Chorionic villi sampling using rigid forceps under ultrasound control. Contrib 
Gynecol Obstet. 1986 ; 15 : 22-31 
Brambati B,Oldrini A, Ferrazzi E, Lanzani A. Chorionic villus sampling: an analysis of the obstetric experience of 
1000 cases. Prenat Diagn 1987 ; 7 : 157-69 
68 Rodeck Ch, Campbell S. Sampling pure fetal blood by fetoscopy in second trimester of pregnancy. Br Med J 
1978 Sep 9 ; 2 (6139) : 728-30 
69 Daffos F, Capella-Pavlovsky M, Forestier F. Fetal blood sampling during pregnancy with use of a needle guided 
by ultrasound : a study of 606 consecutive cases. Am J Obstet Gynecol. 1985 ; 153 (6) : 655-60 
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Risques des prélèvements 

Le risque d'un geste invasif doit être mis en balance avec les bénéfices attendus et en particulier avec 

la probabilité de diagnostiquer une anomalie grave chez un fœtus donné. Cette estimation des risques 

et des bénéfices attendus est à la base de la consultation préalable à la réalisation d'un acte de 

diagnostic prénatal. La réglementation prévoit d'ailleurs que la patiente atteste par écrit avoir reçu ces 

informations. 

Risque maternel 

Le risque maternel lors des prélèvements fœtaux est extrêmement faible. Il existe néanmoins. Il est lié 

au risque de complications hémorragiques ou surtout infectieuses secondaires au geste invasif. La 

littérature médicale sur le sujet est peu prolixe70. Comme dans les autres complications des gestes 

invasifs, les précautions d’asepsie et l’expérience de l’opérateur sont des facteurs déterminants. 

Risque fœtal 

L'évaluation du risque complications (fausse couche, rupture des membranes, mort fœtale in utero) 

liée à la réalisation d'un geste invasif n'est pas aussi simple qu'elle le paraît.  

En effet, la relation de cause à effet entre le geste et la perte fœtale n'est pas toujours facile à établir. 

Il faut en particulier considérer avec prudence les études fondées sur un suivi court et qui concluent à 

l'absence de complication imputable à un examen si aucun accident n'est survenu dans un délai 

arbitraire d'une à deux semaines après le geste. 

Des pertes fœtales peuvent survenir en l'absence de geste invasif et ce risque n'est pas toujours 

quantifiable avec précision. L’ordre de grandeur de ce risque naturel (fausse couche, mort in utero, 

mort néonatale précoce), indépendant du prélèvement et compte-tenu du contexte de maladie fœtale, 

peut être estimé aux environs de 3%71. Il faut aussi noter que ce risque augmente avec l'âge 

maternel72. 

Les données publiées proviennent souvent de centres où de nombreux examens sont réalisés par un 

nombre limité d'opérateurs. Ces résultats obtenus dans des conditions optimales ne sont pas 

nécessairement transposables à la pratique réelle qui implique souvent un grand nombre d'opérateurs 

ayant chacun une expérience limitée. 

C'est dire l'importance d'une évaluation des pratiques réelles en dehors d'études ponctuelles, ce qui 

sous-entend que les gestes invasifs soient réalisés par des opérateurs formés et capables de fournir 

un bilan régulier du suivi des grossesses pour lesquelles ils ont réalisé un geste invasif. Le problème 

du suivi est d’autant plus crucial que des complications peuvent avoir eu lieu chez les patientes 

« perdues de vue ». 

Après amniocentèse du deuxième trimestre réalisée généralement à 16-18 semaines d’aménorrhée, 

le risque de perte fœtale imputable à l’examen (en plus du risque naturel de fausse couche) peut être 

estimé aux alentours de 0,5 à 1% d'après les études publiées73,74. 

                                                 
70 Thorp J, Helfgott A, King E, King A, Minyard A. Maternal death after second trimester genetic amniocentesis. 
Obstet Gynecol 2005 ; 105 : 1213-5 
71 Tongsong T, Wanapirak C, Sirivatanapa P, Piyamongkol  W, Sirichotiyakul S, Yampochai A. Amniocentesis-
related fetal loss : a cohort study. Obstet Gynecol 1998 Jul 92 (1) 64-7 
72 Mac Kensie WE, Holmes DS, Newton JR. Spontaneous abortion rate in ultrasound viable pregancies. Obstet 
Gynecol 1988 ; 71 : 81-3 
73 Wilson RD, SOGC, Lignes directrices canadiennes modifiées sur le diagnostic prénatal (2005) Techniques de 
diagnostic prénatal. J Obstet Gynaecol Can 2005 ; 27 (11) : 1055-62 
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Une revue détaillée de la littérature est disponible dans le rapport de la Haute autorité de santé (HAS) 

sur le dépistage de la trisomie 21 ainsi que dans l’ouvrage d’expertise collective Inserm sur le 

diagnostic prénatal. Le risque de complication est plus élevé pour un opérateur inexpérimenté75. 

Le taux de ponctions multiples en raison d’un échec à la première insertion est élevé (17%) chez les 

opérateurs réalisant peu d’examens (moins de 18 par an)76. 

Le terme de la grossesse où l'amniocentèse est réalisée influence le risque lié à cet examen. 

Lorsqu'une amniocentèse est réalisée tardivement, après 32 SA, le risque de fausse couche (perte 

fœtale avant 24 ou 28 SA) est par définition écarté. Le risque est alors celui d'un accouchement 

prématuré éventuellement avant le résultat de l’examen ou d'infection du liquide associant les risques 

de prématurité et les risques maternels. Il existe aussi un risque potentiel d’allo immunisation fœto 

maternelle en cas de fœtus rhésus positif chez les mères rhésus négatif. La prévention repose sur 

l’administration d’immunoglobulines après le prélèvement en cas de nécessité. 

D’autres complications restent mineures et le plus souvent résolutives : telles les douleurs 

abdominales ou les fuites de liquide amniotique cédant spontanément au repos. 

 

Dès les premiers prélèvements de trophoblaste vers 1982, la question des risques liés à cet examen a 

fait l'objet de nombreuses investigations. En effet, la préoccupation des cliniciens était de s'assurer 

que la précocité du diagnostic au premier trimestre n'était pas contrebalancée par un nombre de 

fausses couches supérieur à celui observé après amniocentèse. A cette époque, plusieurs faits ont 

contribué à une surévaluation initiale du risque du prélèvement de trophoblaste. D'une part, les 

premières études comportaient des accidents liés à l'apprentissage d'une nouvelle technique, d'autre 

part, l'examen étant réalisé tôt dans la gestation, des fausses couches naturelles lui étaient imputées 

à tort. Une méta analyse des essais recensés de 1966 à 2003 (Cochrane Data Base)77 conclut à un 

risque de perte fœtale multiplié par 1,3 quand le prélèvement de trophoblaste est utilisé plutôt que 

l’amniocentèse. 

 

Le risque de mort fœtale après prélèvement de sang fœtal est compris entre 1 et 2%78. Il est 

augmenté dans les situations où l'hémodynamique fœtale est instable, par exemple en cas de retard 

de croissance intra-utérin79. Avant 21 SA, les risques de mort fœtale après ponction de cordon sont 

d’autant plus élevés que le terme de la grossesse est précoce. Cette technique ne doit donc être mise 

en œuvre qu'après 20-22 SA. En fin de grossesse, le prélèvement de sang fœtal doit être utilisé avec 

discernement car des anomalies aiguës du rythme cardiaque fœtal peuvent survenir dans les suites 

immédiates du geste, pouvant imposer une césarienne en urgence pour éviter la mort fœtale. 

                                                                                                                                                         
74 Muller F, Thibaud D, Poloce F, Gelineau MC, Bernard M, Brochet C, Millet C,Real JY, Dommergues M. Risk of 
amniocentesis in women screened positive for Down syndrome with second trimester maternal serum markers. 
Prenat Diagn 2002 ; 22 : 1036-9 
75 Anandakumar C, Wong YC, Annapoorna V, Arulkumaran S,Chia D, Bongso A, Ratman SS. Amniocentesis and 
its complications. Aust N Z Obstet Gynaecol. 1992 ; 32 (2) 97-9. 
76 Silver RK, Russell TL, Kambich MP, Leeth EA, Mac Gregor SN, ShollJS.  Midtrimester amniocentesis. 
Influence of operator caseload on sampling efficiency. J Reprod Med 1998 Mar; 43 (3) 191-5 
77 Alfirevic Z, Sundberg K, Brigham S. Amniocentesis and chorionic villus sampling for prenatal diagnosis. The 
Cochrane data base of systematic reviews 2003 ; Issue 3 
78 Daffos F, Forestier F, Capella-Pavlovsky M, Mac Aleese J, Descombey D, Jacquemard F, Mirlesse V. Risk 
factors of fetal blood sampling. The essential risk is its duration. Rev Prat. 1994 Apr 1 ; 44 (7) : 923-6 
79 Antsaklis A, Daskalakis G, Papantoniou N, Michalas S. Fetal blood sampling indication-related losses. Prenat 
Diagn 1998 Sep 18 (9) : 934-40 
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Le risque de complication est lié à la durée de la procédure, ce qui illustre bien l’importance de 

l'expérience de l'opérateur80 (Buscaglia et al, 1996). 

 

 

                                                 
80 Buscaglia M, Ghisoni L, Bellotti M, Ferrazzi E, Levi-Setti P, Marconi AM, Taglioretti A, Zamperini P, Pardi G. 
Percutaneous ombilical blood sampling : indication changes and procedure loss rate in nine years’ experience. 
Fetal Diagn Ther 1996 ; 11 (2) 106-13 
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Annexe III 

 

Inégalités d’accès aux soins  

 

Il existerait des inégalités sociales dans le recours au dépistage prénatal. 

Une équipe française de l’Inserm a montré grâce à plusieurs études que les variables socio-

économiques, notamment le niveau d’éducation de la mère et l’origine géographique, jouaient un rôle 

majeur dans l’accès au dépistage puis au diagnostic prénatal, principalement au travers de deux 

mécanismes : le défaut d’accès à l’information et le défaut d’accès aux soins (la surveillance prénatale 

diffère suivant la classe sociale, les femmes des milieux les plus défavorisés ayant moins recours aux 

examens médicaux pendant la grossesse). 

 

A partir des données de l’enquête nationale périnatale de 1998, Khoshnood et al. ont analysé, sur un 

échantillon de 12 869 femmes de moins de 38 ans, la probabilité que le dépistage de la trisomie 21 ne 

soit pas proposé aux femmes ou que la femme refuse le dépistage selon le niveau d’éducation, la 

profession de la mère et du père, la nationalité, le statut marital, la couverture « maladie ». Il ressort 

de l’étude que toutes les variables socio-économiques étaient significativement associées à la 

participation au dépistage. Toutefois, les raisons de non-participation différaient selon la variable : 

• un niveau d’éducation bas et un emploi des parents peu qualifié étaient associés à un niveau de 

participation plus faible. Cette moindre participation n’était pas due à un refus de la femme dans la 

majorité des cas mais plutôt à une non-proposition de la part du médecin, à une consultation trop 

tardive dans la grossesse ou une non connaissance de la réalisation du test de dépistage. 

• la nationalité et donc le système de valeurs culturelles ou religieuses des femmes étaient un facteur 

particulièrement associé au refus de participation : les femmes originaires d’Afrique du Nord, 

d’Afrique subsaharienne ou d’autres pays européens avaient des taux de participation moins élevés 

que les femmes françaises et étaient significativement plus enclines à refuser le test de dépistage, à 

considérer qu’il ne leur avait pas été proposé ou à ne pas savoir si elles l’avaient eu. 

Comme les données utilisées pour cette étude proviennent de l’enquête de 1998, un an après la mise 

en place du dépistage par les marqueurs sériques, on aurait pu supposer que l’accès à l’information 

s’améliore pour toutes les femmes, avec l’utilisation en routine des tests de dépistage. 

 

Ainsi, en 1999, Khoshnood et al. ont mené une enquête auprès de 734 femmes venant d’accoucher 

dans quinze maternités parisiennes. L’étude visait à évaluer l’impact des variables socio 

démographiques sur la probabilité : 

1) d’interpréter correctement les résultats issus des marqueurs sériques ou de la mesure de la clarté 

nucale 

2)  de déclarer qu’elles ne savaient pas l’interpréter 

3)  de considérer un résultat anormal (marqueurs sériques et/ou mesure de la clarté nucale) comme 

une certitude de trisomie 21 : 
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• majoritairement, les femmes savaient qu’un résultat de dépistage anormal (clarté nucale élevée 

ou marqueurs sériques élevés) ne signifiait pas que le fœtus était atteint de trisomie 21 (pour la 

clarté nucale, 68,8% des femmes ont répondu correctement à la question, pour les marqueurs 

sériques : 83,7%). 

• la proportion de femmes déclarant ne pas savoir interpréter le résultat était trois fois plus 

importante pour la clarté nucale que pour le dosage des marqueurs sériques. 

• 7 à 8% des femmes considéraient les résultats des tests de dépistage comme un diagnostic de 

certitude, ce qui rejoint les chiffres de l’étude de Gekas et al.81 citée ci-dessus. 

La probabilité de répondre correctement à la question « à votre avis, lorsque les résultats des 

marqueurs sériques ou de la mesure de la clarté nucale sont anormaux, le fœtus est-il atteint de 

trisomie 21 ? » était significativement associée aux variables d’éducation de la mère et d’origine 

géographique. Elle était plus élevée (p < 0,05) chez les femmes nées en France avec un niveau 

d’éducation supérieur (> 12 ans). Pour la mesure de la clarté nucale comme pour le dosage des 

marqueurs sériques, les femmes d’origine étrangère étaient significativement plus enclines que les 

femmes nées en France (p < 0,001) à répondre qu’elles ne savaient pas interpréter ce résultat. 

 

Enfin, en 2002, une étude, réalisée à partir du registre parisien des malformations (période 1983-

2002)82 et portant sur 1 433 cas de trisomie 21, a cherché à établir si la profession maternelle et 

l’origine géographique avaient une influence sur l’accès au diagnostic prénatal et sur la poursuite ou 

non de la grossesse après un diagnostic positif. 

Les résultats ont révélé qu’il existait un gradient socio-économique dans la probabilité d’obtenir un 

diagnostic prénatal de la trisomie 21 : les femmes des catégories socioprofessionnelles les plus 

élevées étaient plus nombreuses à accéder au diagnostic prénatal que les femmes sans emploi (84% 

contre 57%). Le recours au diagnostic était également significativement plus élevé chez les femmes 

nées en France que chez celles d’origine africaine. 5,5% des femmes étudiées ont poursuivi leur 

grossesse après un diagnostic positif. Parmi les femmes sans emploi, ce taux passait à 11% et à 15-

20% chez les femmes originaires d’Afrique. 

Les difficultés d’accès au dépistage prénatal ont entraîné un nombre plus important de naissances 

d’enfants atteints de trisomie 21 dans les catégories socioprofessionnelles les plus basses alors 

même que la prévalence globale de la trisomie 21 ne varie pas selon le statut socio-économique. 

Les trois études de Khoshnood et al.83,84,85 leur ont permis de conclure que la moindre participation au 

dépistage des femmes issues de milieux socio-économiques défavorisés serait attribuable à un défaut 

d’accès à l’information et à des barrières d’accès au dépistage et non à des choix éclairés. 

                                                 
81 Gekas J, Gondry J, Mazur S, Cesbron P, Thépot F. Informed consent to serum screening for Down syndrome : 
are women given adequate information ? Prenat Diagn 1999 ; 19 (1) : 1-7. 
82 Khoshnood B , De Vigan C, Vodovar V, Bréart G, Goffinet F, Blondel B. Advances in medical technology and 
creation of disparities : the case of Down syndrome .Am J Public Health 2006 ; 96 (12) : 1-6 
83 Khoshnood B, Blondel B, De Vigan C, Bréart G. Effects of maternal age and education on the pattern of 
prenatal testing : implications for the use of antenatal screening as a solution to the growing number of 
amniocenteses. Am J Obstet Gynecol 2003 ; 189 (5) : 1336-1342. 
84 Khoshnood B, Blondel B, De Vigan C, Breart G. Socioeconomic barriers to informed decision making regarding 
maternal serum screening for Down syndrome : results of the French National Perinatal Survey of 1998. Am J 
Public Health 2004 ; 94 (3) : 484-491. 
85 Khoshnood B, De Vigan C, Vodovar V, Breart G, Goffinet F, Blondel B. Advances in medical technology and 
creation of disparities : the case of Down syndrome. Am J Public Health 2006 ; 96 (12) : 2139-2144. 
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Les données françaises sont concordantes avec la littérature internationale : une étude prospective 

américaine récente86, portant sur 475 femmes enceintes de moins de 35 ans et sur 344 femmes 

enceintes de plus de 35 ans, d’origines géographiques et sociales variées, a analysé l’impact des 

facteurs socio-économiques sur le recours au dépistage puis au diagnostic. Tout comme les études 

françaises, elle a montré que la variable « niveau d’éducation » était une variable associée à la 

participation au dépistage : 

• chez les femmes de moins de 35 ans, c’est le niveau de revenu et le niveau d’éducation de la mère 

qui influençaient le recours au dépistage. La perception du risque et la compréhension du test de 

dépistage étaient également des variables significatives associées par ailleurs au niveau 

d’éducation de la mère. 

• chez les femmes de plus de 35 ans, en plus des variables socio-économiques et du niveau 

d’éducation, l’origine géographique et culturelle des femmes était une variable influente. Ainsi, les 

femmes afro-américaines étaient significativement moins enclines à participer au dépistage, tout 

comme les femmes à bas revenus. 

 

 

 

                                                 
86 Kuppermann M, Learman LA, Gates E et al. Beyond race or ethnicity and socioeconomic status : predictors of 
prenatal testing for Down syndrome. 
Obstet Gynecol 2006 ; 107 (5) : 1087-1097. 
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Annexe IV 

 
Fréquence des échographies obstétricales  facturées en secteur libéral, redressée de la montée en charge CCAM 
Tous régimes - Hors centres de santé 
Période de liquidation 2006 - extrapolé tous régimes 
 

Semestre de 
réalisation 

Code 
CCAM Libellé des échographies obstétricales 

 
 
Fréquence 
totale 2006 des 
échographies 
obstétricales 

 
 
Part des actes 
réalisés par les 
gynécologues et 
les gynécologues-
obstétriciens 
dans l'activité (%) 

 
 
Part des actes 
réalisés par les 
radiologues 
dans l'activité 
(%) 

 
 
Part des actes 
réalisés par 
les omni-
praticiens 
dans l'activité 
(%) 

 
 
Part des actes 
réalisés par 
les autres 
spécialités 
dans l'activité 
(%) 

JQQM010 
Echographie biométrique et morphologique d'une 
grossesse uniembryonnaire au 1er trimestre 

711 789 53,8% 33,4% 12,7% 0,1% 

JNQM001 
Echographie non morphologique de la grossesse 
avant 11 semaines d'aménorrhée 

445 973 66,3% 27,1% 6,5% 0,2% Premier trimestre 

JQQM015 
Echographie biométrique et morphologique d'une 
grossesse multiembryonnaire au 1er trimestre 

14 939 58,6% 28,0% 13,3% 0,2% 

JQQM018 
Echographie biométrique et morphologique d'une 
grossesse unifœtale au 2ème trimestre 

680 729 54,4% 27,8% 17,6% 0,1% 

Deuxième trimestre 

JQQM019 
Echographie biométrique et morphologique d'une 
grossesse multifœtale au 2ème trimestre 

13 154 54,5% 24,7% 20,7% 0,1% 

JQQM016 
Echographie biométrique et morphologique d'une 
grossesse unifœtale au 3ème trimestre 

603 741 60,4% 24,9% 14,5% 0,1% 

Troisième trimestre 

JQQM017 
Echographie biométrique et morphologique d'une 
grossesse multifœtale au 3ème trimestre 9 846 60,6% 22,4% 16,9% 0,1% 

  Total 2 480 171 
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Répartition des praticiens réalisant les échographi es obstétricales 
sources : liquidation 2006, régime général hors SLM facturées en secteur libéral, hors centres de santé 
 
 

  Spécialité des praticiens réalisant les échographie s obstétricales  
 

 

Code CCAM 

Part de 
gynécologues et 
gynécologues-
obstétriciens 

Part de 
radiologues 

Part d'omni-
praticiens 

Part des autres 
spécialités 

Part de 
l'ensemble des 
spécialités 

JQQM010  
(uniembryonnaire) 

52,3% 41,1% 6,0% 0,6% 100% 

JNQM001  
(avant 11 semaines) 

51,4% 42,3% 5,4% 0,9% 100% Premier trimestre 

JQQM015  
(multiembryonnaire) 

60,4% 32,6% 6,6% 0,4% 100% 

JQQM018 
(unifœtale) 

55,5% 36,4% 7,2% 0,9% 100% 

Deuxième trimestre 
JQQM019 
(multifœtale) 

61,1% 29,8% 8,8% 0,2% 100% 

JQQM016  
(unifœtale) 58,8% 33,7% 6,9% 0,6% 100% 

Troisième trimestre 
JQQM017 
(multifœtale) 63,8% 27,0% 8,7% 0,4% 100% 

 


