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¢ DEPISTAGE DES TRISOMIES 13, 18 ET 21 PAR ANALYSE DE L'ADN FOETAL CIRCULANT
Préléevement : 08.01.2020 Sang total CFD Streck  10h 00

Merci de vérifier les informations ci-dessous intervenant dans 1l'interprétation du résultat

Date de réception 4 08.061.20
Terme (SA) 4 16;2
Nombre de foetus : 1
Jumeau évanescent 1 oui
Fraction d'ADN foetal (%) : 7
Indication :

Dépistage primaire chez une femme de plus de 38 ans et n'ayant pas pu bénéficier du dépistage par les
margueurs seériques

Résultat :
POSITIF POUR LA TRISOMIE 13.

Conclusion :
L'analyse montre une sur-représentation de séquences ADN dérivées du chromosome 13 associée a une
représentation normale pour les chromosomes 18 et 21. Ce résultat évoque une TRISOMIE 13 FOETALE.

Bien que la spécificité du test scit supérieure a 99%, un résultat positif ne signifie pas
obligatoirement gue le foetus soit atteint. Un contréle par caryotype foetal est nécessaire afin de
confirmer ce résultat et d'en déterminer les mécanismes chromosomiques. Un conseil génétique est
nécessaire.

Nous vous remercions de bien vouleoir nous adresser le resultat de ce caryotype et de nous tenir
informés de l'évolution et de l'issue de cette grossesse.

Nature du test : détermination de la représentation des chromosomes 13, 18 el 21 par séquengage massif en paralléle (test VeriSeq NIPT lllumina marqué CE-IVD). Analyse
bio-informatique des données par le logiciel VeriSeq NIPT v2. lllumina marqué CE-IVD. Mesure intégrée de la fraction foetale basée sur les distributions de taille moléculaire et
les différences de couverture entre I'ADN circulant foetal et maternel. Pour les grossesses singletons : sensibilité >= 99,9% et spécificité = 99,9% pour les trisomies 13, 18 et
21(données lllumina). Pour les grossesses gémellaires sensibilité pour trisomie 21 : 96.4%, trisomie 18 : 95.7% et trisomie 13 : 93.8%. Spécificité >= 99,9% pour les trisomies
13, 18 et 21 (données lllumina). Bien que les performances du test ne soient pas établies pour 3 foetus et plus, ce test reste recommandé par les sociétés savantes comme
unique alternative pour le dépistage des aneupleidies en dehors de I'échographie.

Conformement a la législation en vigueur, loi n°2011-814 du 7 juillet 2011, 2 exemplaires du résultat vous sont adressés afin d'en remettre 1 & votre patiente.

Jean-Marc Costa Dr Laurence Lohmann (01 34 40 20 20)
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Conformément aux textes en vigueur. votre échantillon biclogique pourra étre éliminé, utilisé etou transféré a des fins scientifiques ou de contréles qualité, hors génétique humaine, de maniére anonyme el
respectant le secret médical sauf opposition formulée auprés de notre Service de la Relation Client.
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