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RESUME

Le fantasme de I’enfant parfait est un probléme
souvent rencontré lors des consultations de
médecine prénatale. Cependant, la définition
méme “ d’enfant parfait ” est extrémement
complexe et dépend de chaque couple. La
demande de diagnostic prénatal et en particulier
d’amniocentése afin de s’assurer de cette
perfection n’est pas rare. Cependant les
conséquences de ce geste médical peuvent étre
dramatiques pour le feetus. Juguler ces
demandes demande une prise en charge
médicale et psychologique étroite. Dans ce cadre,
un dépistage conforme aux meilleures recom-
mandations, le dialogue, le suivi échographique
et, éventuellement, dans certains cas particuliers,
une amniocentése a 32SA peuvent éviter des
pertes fcetales.
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ABSTRACT

The perfect child phantasm is a frequent problem
in prenatal diagnosis. However, the definition of a
perfect child is complex and is different from a
couple to another. The chromosomal analysis of
the fetus and amniocentesis are therefore
frequently demanded by the parents. However,
this could lead to foetal loss. The diminution of
the number of unjustified amniocentesis is time
consuming and requires a psychological
approach. Dialogue, appropriate screening,
ultrasound examination, and eventually late
amniocentesis can avoid some pregnancy loss.
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Le fantasme de I'enfant parfait est un probléme
souvent rencontré lors des consultations de médecine
prénatale. Cependant, la définition méme “ d’enfant
parfait ” est extrémement complexe et dépend de
chaque couple. Pour certains, il faut certainement sous-
entendre une définition philosophique de la perfection,
et du rapport des parents a leur propre image, a leur
propre histoire. Pour d’autres, il faudra s’en tenir a la
définition médicale la plus proche : I'absence de
handicap. Chacun comprendra que l'on peut ne pas
avoir de handicap et ne pas étre parfait... Nous
aborderons ici le c6té médical de cette question en
prenant l'exemple de [I'épidémie actuelle des
amniocentéses, trés souvent liées au dépistage de la
trisomie 21.

Le premier moyen pour un couple de demander

la certitude de I'absence de handicap de leur enfant
est la facon d’aborder les consultations d’échographie
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de surveillance de la grossesse. Les lettres
d’informations rédigées par les sociétés savantes de
médecine foetale précisent que I'échographie ne permet
pas de dépister toutes les malformations. Ces
échographies servent de dépistage des malformations
afin d’assurer une prise en charge pré- et postnatale la
plus adaptée au feetus et a I’enfant. Ceci concerne en
particulier les pathologies considérées comme des
urgences néonatales a court terme (transposition des
gros vaisseaux, laparoschisis). Pour certains couples,
la grossesse peut étre vécue comme extrémement
angoissante. Cela peut étre en rapport avec une histoire
personnelle (difficultés a procréer, pertes foetales,
maladies génétiques ou chromosomiques), ou en raison
de la naissance d’un enfant malade. Il n'est pas rare
que pour juguler cette angoisse, le couple réclame une
amniocentése. Ce geste technique a pour but de
connaitre le statut chromosomique du feetus, au prix
d’'un risque de fausse couche de l'ordre de 1 %'



Lamniocentése est alors percue comme un moyen
d’étre slr que I'enfant n’aura pas de handicap, alors
que les maladies génétiques ne sont pas
diagnostiquées. Lamniocentése n’est pas le traitement
de I'angoisse liée a la grossesse, ni pour le couple, ni
pour le médecin d’ailleurs. En effet, il n'est pas rare
que certains aient “ 'amniocentése facile ”, car ils
préféerent, pour des raisons médicolégales, que leur
patiente prenne un risque de fausse couche que de
prendre le risque de donner naissance a un enfant
porteur d’'une anomalie chromosomique, surtout
entrainés par l'affaire de “ I’Arrét Perruche ”.

INDICATIONS DE LAMNIOCENTESE

En France, le taux d’amniocentése du second
trimestre augmente de facon dramatique. Actuellement,
11,4 % des femmes enceintes et 61,4 % de celles de
plus de 38 ans subissent cet examen? La raison est
essentiellement le dépistage de la trisomie 21 pratiqué
de fagon séquentielle (Age maternel, puis mesure de la
nuque foetale puis marqueurs sériques du second
trimestre) en lieu et place de la réalisation d’un calcul
de risque intégré a partir de ces éléments®®.

Si on considére un nombre de 800.000 accou-
chements par an, 80.000 amniocentéses sont
pratiquées chaque année. Il y aurait donc 800 pertes
foetales secondaires a ce geste invasif. La prévalence
des trisomies 21 est d’environ 1/700. Ce qui voudrait
dire qu’il y aurait environ 800 pertes foetales pour
1.100 trisomies 21, en sachant que 85 % sont dépistées
actuellement (a Paris)”. Un dépistage tel qu’il est réalisé
actuellement est donc pour le moins discutable.

Actuellement, le dépistage de la trisomie 21
repose sur le calcul de risque intégrant les trois
éléments (4ge maternel, épaisseur de la nuque,
marqueurs sériques du second®) ou mieux du premier
trimestre®. Lutilisation isolée de ces marqueurs pour
porter l'indication d’un geste invasif ne devrait plus étre.
De plus, le “ likehood ratio ” de diminution du risque de
trisomie 21 en cas d’échographie détaillée normale
(“ genetic scan ”) est de 6,64 (95 % CI, 3,01-14,62)8.

Les indications indiscutables de I'amniocentése
sont I’existence d’un haut risque d’anomalie
chromosomique. C’est le cas lorsqu’'une malformation
foetale est diagnostiquée lors des échographies de
dépistage (communication atrio-ventriculaire, atrésie
duodénale, etc.), mais aussi lorsque la grossesse est
placée a risque par les tests de dépistage (mesure de
la clarté nucale, marqueurs sériques maternels).

Cependant, alors que ces éléments du dépistage
sont négatifs, certains couplent réclament un geste
diagnostique invasif dont les risques sont réels. Les
motivations peuvent étre compréhensibles (antécédent
d’enfant atteint), ou plus irrationnelles. Le dialogue
médecin-couple doit alors étre trés ouvert, et patient.
Le médecin doit s’acharner a rechercher la raison réelle
de cette demande qui révéle une angoisse certaine. Il
n'‘est pas rare qu’au cours de cette consultation le

couple précise ne souhaiter prendre “ aucun risque ”.
La facon de s’affranchir de tout risque étant alors
’amniocentese, érigée en traitement de I'angoisse,
voire comme un “ gri-gri 7. Aprés l'information éclairée
que l'on se doit de fournir sur les indications, et les
risques de complications, et surtout sur ce que l'on
peut diagnostiquer au cours de cette technique, on sent
régulierement les certitudes vaciller. Les analyses
génétiques ne sont pas du ressort de 'amniocentése
pour analyse chromosomique. Informer qu’au cours
d’une amniocentése “ classique ” on ne détecte pas
une mucoviscidose, une myopathie ou une maladie
métabolique fait réaliser que I'amniocentése ne permet
de détecter que la partie émergée de l'iceberg des
accidents pouvant toucher le développement du fecetus.

COMMENT JUGULER LEPIDEMIE
D’AMNIOCENTESES ?

En dehors des cas de malformations fcetales ou
de situations a risques déterminées, I'amniocentése
peut étre réalisée de facon abusive, parfois sous la
pression médicolégale de la société ou des couples,
avec un risque non négligeable de perte feetale.
Lorsque celle-ci ne semble pas justifiée au praticien, il
ne nous semble pas judicieux de refuser le geste invasif
d’emblée, mais de tenter de convaincre le couple du
bien-fondé du raisonnement médical posant 'indication
d’'un geste invasif, ce qui peut prendre beaucoup de
temps. Il convient de préciser alors les indications, les
limites et les risques de cet examen. La réalisation du
calcul de risque intégré, un délai de réflexion
permettent déja de convaincre quelques couples. La
réalisation d’'une échographie détaillée (genetic scan)
permet également de diminuer I'angoisse. Enfin, la
réalisation d’'une amniocentése “ tardive 7, a 32SA%1,
dans les pays ou une interruption de grossesse tardive
est Iégale en cas de découverte d’'une anomalie, peut
étre une option. En effet, il peut étre aisé de convaincre
les couples a bas risque souhaitant absolument un
diagnostic invasif d’attendre ce terme afin d’éviter les
risques de perte feetale avec des risques de prématurité
modérés (2 % d’accouchement avant 37SA, ce qui est
proche du risque de base) (Données non publiées).
Dans I'expérience de notre service, un grand nombre
des couples a bas risque prenant cette option finissent
par décliner tout geste invasif, rassurés par I'évolution
normale de la grossesse et la normalité des
échographies. De méme, cette procédure peut étre
appliquée a des couples a haut risque d’anomalie
chromosomique mais ne souhaitant absolument pas
prendre le risque de perte foetale lié au geste invasif.

CONCLUSION

Le fantasme de I'enfant parfait et le désir de
diagnostic prénatal injustifié et dangereux pour le foetus
peuvent étre jugulés par une approche psychologique,
un dialogue continu avec le couple, mais aussi en
utilisant les moyens scientifiquement les plus
performants pour assurer un dépistage. Eventuellement,
dans certains cas particuliers, une amniocentese
tardive peut étre proposée.
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