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Place de ’ACPA et du caryotype
en prénatal
A propos d’une observation

Marguerite Miguet
Nadege Murer
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Analyse Chromosomique sur Puces a ADN
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Puce a ADN

Hybridation compétitive entre un ADN de patient et un témoin marqués par des
fluorochromes différents sur des séquences d’ADN disposées sur une lame. Un ratio de
fluorescence est obtenu pour chaque correspondant au rapport entre les deux ADN. Une
représentation graphique permet de visualiser les déséquilibres (gains et pertes) ainsi que
leur localisation sur les chromosomes.

V Malan et S Romana Archives de pédiatrie 19 (2012) 437-442



Analyse Chromosomique sur Puces a ADN
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Chromosome 13 Génes contenus dans le Image de FISH
segment chromosomique
délété

Les remaniements détectés sont controlés par PCR quantitative (qPCR) ou/et parFISH

V Malan et S Romana Archives de pédiatrie 19 (2012) 437-442



Caractéristiqgues ACPA

ADN
Automatisable

Haute résolution 10 a 100 fois la résolution du caryotype
Simple et rapide

Ne détecte pas les remaniements équilibres



Indications de I’ACPA en prénatal

4.1 : INDICATIONS : Suite aux différentes réunions du groupe de travail ACPA et DPN, les

indications suivantes font I'objet d'un consensus :

¥ INDICATIONS CHROMOSOMIQUES
Caracterisation d'un remaniement chromosomique (identifier sur le caryotype) :

-margueur chromosomique

-remaniement chromosomigue apparemment équilibré (translocation ou
inversion) avec signe d’appel échographique et/ou si de novo

- remaniement chromosomique desequilibré pour lequel il est necessaire de
preciser par exemple la taille du desequilibre ou de mieux caractériser un

remaniement désequilibré complexe sur le caryotype.

Sont exclus les remaniements chromosomigues apparemment equilibres, herites et
sans SAE.
v SIGNES D’APPEL ECHOGRAPHIQUES

les CN 23,5 mm

les RCIU < 3°™ percentile sans étiologie

les syndromes malformatifs

les « petits » signes isolés ne peuvent étre I'objet d'une liste et doivent étre
discutés au cas par cas au sein des CPDPN. L'étude peut étre envisagee des
qu’il y a indication d’un prelevement foetal.

¥v" Sont exclus des indications :

le depistage combiné (avec CN <3,5 mm)
le dépistage par marqueurs sérigues du 2°™ trimestre seuls
I’age maternel

I'anxieté maternelle



Observation

Age 24 ans G1PO

Ageénesie rénale droite et pied bot a gauche
ATCD malposition de pied chez elle et sa jumelle
Pere (conjoint) agenesie rénale gauche




Observation

» Realisation d'une amniocentese
— ACPA (échec)
— Caryotype

« Etude cytogénétigue parentale



Cytogeéneétique

Banding multi-couleurs
spécifique du chromosome 9

£(9;10)(q34:926.3)

Péere

Co-hybridation de
sondes de peintures
spécifiques des
chromosomes 9 et des
chromosomes10

RBG 10

Foetus Point de cassure au
niveau de larégion

subtélomérique du 10
- -

9 RHG 10



Observation

« Naissance par cesarienne d’un petit Eden de
3240 g et 48 cm Apgar a 10

e Suites simples

« Reéalisation d’'une étude cytogenetique familiale
gui ne retrouve pas la translocation chez les
grands-parents paternels, survenue de novo
chez le jeune papa



Question

« Devant des signes d’appel échographiques et
une ACPA ne montrant pas de déesequilibre une
étude cytogénétique classique doit-elle étre
systematique?
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