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une délégation du conseii d'Administration de I'ACLF composée de catherine
TIIRLEAU, Nathalie LEPORRIER, François pICARD et François THEpor a été reçue le jeudi 6
janvier 1994 par Monsieur le Professeur Jean-François GIRARD, Directeur Général de la Santé.
L'objet de cene audience était d'aborder deux sujets :

1/ la reconnaissance des marqueurs sériques comme indication du caryotype foetal,
2/ la revalorisation du caryotype postnatal à la nomenclature des actes de biologie médicale.
D'une manière générale nos demandes ont reçu un acceuil très favorable.
En ce qui concerne les marqueurs sériques, la procédure permettant d'ajouter une sixième

indication à l'anêté relatif au caryotype foetal nécessite au pÉalable l'établissement d'une liste des

laboratoires autorisés à réaliser les dosages sériques (HCG, û,-foetoprotéines, estriol). Dans la
meilleure des hypothèses cette lisæ ne pourrait être arrêtée qu'au second semestre 1994 puisque la
date limite de dépot des demandes d'agrément en générai est fixée au 30 juin.

Il nous a été précisé qu'une note en ce sens avait été adressée par la Direction Générate de la
santé au cabinet du Ministre et Monsieur le professeur GIRARD a ajouté qu'à la suite de notre

entretien il enverrai une nouvelle note à I'appui de laquelle il joindrait le rappon que nous lui
avons remis et que vous trouvere z pages 2 à 4 .

A titre d'information, une délégation des gynécologues-obstétriciens a été reçue le mercredi

5 janvier au Cabinet du Ministre pour aborder le même sujet
En ce qui conceme la revalorisation du caryotype posmatal, un arrêté précisant que cet

examen est un acæ réservé à cenains iaboratoires (ceux ayant l'agrément pour le caryotype foetal)

est prêt. Ce n'est que lorsque cet arrêté sera publié que sera proposée une revalorisation du
caryot)?e constitutionnel postnatal à la nomenclature, sur la base du caryotype sur sang foetal et

assonie d'indications précises. Les Ésultats de l'enquêæ pubüée dans le bulletin No 2 de I'ACLF a

été remis à Monsieur le Directeur Général de la Santé.

A la suite de ceüe enrevue nous avons jugé opportun de demander une audience au

Conseiller au Cabinet du Ministre. Toutes informations, suggestions, voire critiques seront les

bienvenues.
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OUESTIONS POSEES PAR L'UTILISATION DES MARQUEURS SERIOUES
MATERNELS POUR LE DEPISTAGE DE I.A TRISOMIE 2.t

La mise en oeuvre, réalisée de façon désordonnée, et le vécu quotidien de cette
pratique, ne sont pas sans poser de problème d'adaptation tant aux praticiens qu'aux
couples et surtout aux cytogénéticiens.

ll apparait qu'une intervention de I'autorité de Tutelle, en coordonnant les actions, en
fixant un cadre précis d'exercice, voire en permettant son financement, aurait le
mérite de sortir de la situation actuelle gui, si elle persiste, peut avoir des
conséquences graves pour I'avenir de la méthode.

ll faul décider d'une pratique cohérente, afin de rassurer tant les asteurs médicaux
que les patients auxquels elle est sensée apporter un progrès.

A.C.L.F.

L'emploi des maqueurs sériques pour délinir les grossesses à risque d,anomalies
chromosomiques du foetus apporte un profond changement dans la pratique du
diagnostic cytogénétique prénatal.
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L'utilisation prédictive des tests sériques est très inhomogène sur le territoire
national, dans son organisation et dans les marqueurs utilisés.

Dans beaucoup de régions, cette pratique est inexistante.

Dans quelques régions, elle s'effectue gratuitement pour toutes les femmes (celles-
ci sont prises en charge dès la prise de sang jusqu'au caryotype foetal si nécessaire)
grâce à une coordinalion entre les prescripteurs les laboratoires de biochimie de
cytogénétique et le bon vouloir des hopitaux publics.

Dans la majorité des régions, les marqueurs sériques sont utilisés, les dosages
conespondants étant inscrits à la nomenclature (et donc remboursés par la sécurité
sociale). L'inlormation préalable des femmes n'est pas toujours délivrée, comme le
souhaite le comité consultatil National d'Ethique (ccNE), avant toute investigation.
surtout l'anxiété légitime des femmes est décuplée lorsque l'amniocentèse €st
recommandée, et que I'accès au caryotype loetal devient un véritable "parcours du
combattant'. En effet, du fait de son corlt élevé et de son absence de
remboursement, celuici est effectué soit par des laboratoires privés et dans ce cas
limité aux femmes des milieux favorisés, soit par des laboratoires publics contraints
de prendre en charge cette indication nouvelle sans altocaüon spécilique de
moyens. En outre, dans la plupart des cas, ces examens sont pratiqués sans aucun
contrôle et sans évaluation des résultats.

Ceci contribue à créer une situation de fait et une pratique médicale peu

scientifique, aux mépris des règles élémentaires de l'égalité devant l'accès aux soins
et de l'éthique médicale.

Situation actuelle
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Les propositions

La validation des marqueurs sériques malernels dans le dépistage de la trisomie 21

foetale n'esl plus à démontrer. Mais pour une meilleure efficacité, de nombreux

critères sont encore à évaluer (noweaux marqueurs, âge matemel auquel doit être
prescrit les dosages). ll faut donc que concrètement, la pratique de ces marqueurs

sériques se lasse sous 3 conditions:

1/ Dans le respect du volontariat des couples désirant en bénéficier (information
préalable à la prise de sang, liche obligatoire d'information, formulaire de résultat
clair et explicite).

2J Dans un cadre technigue de bonne qualité :

Laboratoire de Biochimie habilités, disposant de méthodes de dosages fiables et de
valeurs de référence.

Laboratoires de cytogénétiques disposant de moyens techniques suffisants pour faire
face à la demande.

3/ ll faut que ces structures soient coordonnées, associant obligatoirement le
laboratoire assurant les tests sériques, le laboratoire de cytogénétique et les
médecins prescripteurs. un suivi de toutes les gestations pouna, dans ces
conditions, être effectué.

Enfin le financement ou le remboursement doit être réservé à des centres cle
référence permettant de garantir la transparence et la rigueur de cette pratique.

sur la base de ces principes, il nous parait possible de continuer à évaluer cette
méthode dans de bonnes conditions. Lâ situation d,aujourd,hui pourrait nous être
reprochée plus tard tant elle provoque d,inégalité de prise en charge.
De plus le désordre qui prédomine ne permet pas d,évaluer réellement cette pratique
et retarde d'autant les conclusions concrètes qui pourraient être tirées des
expériences actuel les.

Conclusion



RAPPORT SUR LA FORMATION EN CYTOCENETIQUE

En dehors des éléments de cyrogénétique enseignés dans Ie cursus des études
médicales (PCEM 1 et DCEM 1 ), deux diplômes sanctionnent une formation dans cette
discipline ; le c2 de cytogénétique de la Maîtrise des sciences Biologiques et Médicales er le
Diplôme d'Etudes Specialisées Complémentaire de Cytogénétique Humaine.

U le C2 de Cvtoqénérique de la Maîrrise SBM.
(anêté du 18 mars 1991 modifiant I'arrêté du 24 juin l9B7 portant création de la

maîtrise des sciences biologiques et médicales - J.O. du 23 mars l991)

Sur la plan règlementaire ce certihcat est ouven aux étudiants en médecine, pharmacie

et odontologie à partir de la seconde année, et aux étudiants des ecoles nationales vétérinaires à

partir de la première année.

Il comporte un total de 100 heures d'enseignements répanies en enseignements

théoriques, ensei gnements pratiques eVou dirigés.

Il est sanctionné par un examen dont les modalités sont arrêtées par le président de

lUnivenité habititée à déliwer ce cerrificaL

Il s'agit d'un cenificat de second cycle qui, en aucun cas, ne peut donner une

quelconque qualification professionneile mais il peut en être tenu compte dans une éprcuve sur

titre en vue d'obtenir une qualification.

Les univenités qui sont habilitées à délivrer ce C2 de cytogénétique sont :

Aix-Marseille Grenoble 1,

Angers, Nantes, Poitiers, Rennes l, Tours,

ClermonçFerrand,

Lille 1,

Lyon l,
Nancy i, Su-asbourg,

Nice,

Paris V,

Paris VI,

Rouen*.
*L'université est habilitée mais le diplôme n'y est pas actuellement délivÉ.

II/ Le Diplôme dEtudes Spécialisées Complémentaires de Cytoeénédoue Humaine.

(arrêté du 29 avril 1988 -J.O. du 8 mai 1988)

Il est Éservé aux internes en médecine et en pharmacie.

Il se déroule sur quatre semestres, consécutivement ou non dans des services agÉés.

Deux semestres doivent êre effectués au cours de l'internat. Les deux aures semestres

component des fonctions hospitalières ou hospiOlo-univenitaires.
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L€ DESC de Cytogénétique est ouvert aux intemes titulaires ou inscrits à un DES des

dixciplines suivantes :

Biologie Médicaie,

Gynecologie-Obstétrique,

Hématologie,

Médecine Inteme

Oncologie,

Pediatrie.

l,a formation du DESC de cytogénétique se déroule sur quatre semesres et comprend:

V Enseigaements spécifiques : (120 heures environ)

Six unités de valeur obiigatoires :

- les chromosomes humains,

- techniques d'étude des chromosomes,

- mécanique chromosomique : miose et méiose,

les anomaiies ckomosomiques en pathologie humaine,
- chromosomes et cancer,

- épidémiologie, facteurs de risque et diagnostic prénatal des anomaries
chromosomiques.

IV Formation pratique

Quatre semestres dans des services agréés pour le DESC de cytogénétique, dont trois
au moins dans des laboratoires de cytogénétique humaine ou des services cliniques orientés
vers la génétique humaine. un semestre peut être accompli dans un service de cancérologie ou
d'hématologie.

IIV Délivrance du diplôme :

læs candidats doivent au moment de la délivrance du diplôme être tirulaires de I'un des
DES mendonnés ci-dessus et avoir vaiidé res quatre semes*es de formation pratique er les
enseigrrements specifi ques.

Lbbtention du DESC de cytogénétique ne correspond pas à l'exercice d'uns speciarité
mais peut ouvrir sur ra reconnaissance d'une compétence additionne[e à la specialité.

COMMENTAIRES:

Les Diplômes duniversité ne remplacent ni un cl ni un c2 pour rbbtention d,une
maîrise ou pour une inscription à un DEA.

Le stage de deuxième annee du DESC doit impérarivemenr componer un minimum de
six vacations hebdomadaires payées rorsque res fonctions hospitalières sont des foncrions
d'Attaché.



COMMUMQUES

Amiens le 30llll93

La fédération des CECOS souhaiterair faire une étude sur l'origine parentale des

chromosomes 21 dans les trisomies 21 libres conçues avec des donneurs de sperme. Il s'agit

d'une enquête prospective ou rétrospective qui s'intéresse tant aux trisomies découvenes durant

la grossesse qu'aux enfants nés. Seule la mobilisation de tous les cytogénéticiens le permettra.

C'est pour cela qu'un appel est lancé à tous les laboratoires qui aumient connaissance d'une

telle situation.

Ils peuvent contacter F. THEPOT (tél : 22 53 36 77 - Télécopie : 22 53 36 79) en

spécifiant protocole "CECOS trisomie 21".

Les conditions de prélèvement (mère, foetus, enfant) seront alors communiquées.

En vous remerciant de votre aide.

La Commission de Cénétique des CECOS

1

Chers(es) Collègues et Amis(es),

Durant le mois de mai 1993 nous vous avons envoyé un premier questionnaire visant à

apprécier le degré d'informatisation des laboratoires de cytogénétique. Vous recevrez

prochainement un aure questionnaire visant à compléter cette première enquête afrn d'évaluer

les besoins en informatique de gestion des laboratoires de cytogénétique.

Il est capital pour la valeur de cette enquête, que tous les labratoir€s soient représentés

et que les besoins à l'échelon national soient pÉcisés.

Avec mes sentiments dévoués.

O. COHEN

Une consultation pour le suivi des familles avec le fra X va être ouverte à l'Hôpital

Cochin dans [e Service du Pr KAPLAN. [æs rendez-vous sont à prendre pour I'instant aupÈs

du secréwiat du Dr JcËlle BOUE Tél : (1) 42 88 53 17.
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Arraa du l- dac.mbr. 19E modiftrnt l,!r?üô du 12 !ÿ7il
t988 modifia dat flninttn lr. l.bor.toir.. d,.ndyr. dr
biologi. madlc.l..t lcl c.tagorix dr prarronnàr tux-qu.lt .3t rarrr.. l'cri don d.. actar d. ditgnosdc
pranttaa.

f.; diai!ùr délégué à L s. é,
Vu lcs rniclcs L 753 à L 761.23 du codê dG lâ s.nÉ Dubliouê-.i

oolrrDmclt 16 anidês L 759 c] L 761-ll r
Vu lê déÉrtt r 75J344 ô 30 déctrlblr 1975 lrodifié rdîif aurq*ql! 1 ditlsrrttr! adjoistt dr hüoratoùrt d'a!âtyscs dr biole

gic oédicdê :
Vu lc décra É 75-1V24 dtr 5 novcrubrrc 1975 rrlôaif à h coEDosi.

do ct alrr agibutioos dr L Commitsioa oeror.ric pcroaacoti: ac
biologic Eadicdr :

Vu h dlcsa D:8&2t0 du 24 oers l9tt Fis posr t'applic.tio! dr
l'{riclc L 761-lt :

Vu lÊ déqrr D: 88-32E du t awü l98t porüDt créltioo dê h
Coomissioo D.riotub dc tDédÊailc ct dê biôbFc dc le rfroôrc-
lio i . . " ., ::--!'.. . ... :. -

Vu larcé du 12 âwil 1988 rrlodifié détrmiaanr lcs labonioirrs
d'ana.lpcs dc biologic médicalê d l.s catégori6 d! petsorrc! aur-
gucls cat rÉ§tl.éc l'.réolion dê! .cr.s dc diagnosriè pénaral:

Vu l'aüs d. la Commissioa oarionâI. pcrmâlcatc dê biologic
médicalc :

Vu I'avis dc l. Cola[ussiotl narionalc dc rnédccilc cr dê biologic
dê rÊ?todlctioD.

Aræt! :

ArL 1". - L'arrêré du 12 av l 1988 susyisé csr modi6é !i!siqu'il suir:

L - A l'anicb 1.. it ca eloui ua rccooa.tin.- Édid rirsi qu,il
suii :

Art2--lrdirccrcur
coti@ du ptésrtrr erIüA
Républiquc Ê-aoçeisa

gésctrl dc le saaÉ cst cberSÉ dê I'cré-
qut slfr pubüé zt loymal ofrcicl ù h

.. " En ourc, I'cxégtrtioD. ro dchors d6 labonroitt3 d'rarlvscs dc
bioloEc médicala dcs .srrs dr cytogéoâiçc truuaiæ co vü d;fo,
bùr ur dirglosric psÉoltd trlllif à I'cofrlr à Dlt'EÊ .sr tÉs.wéc I
ccor dês r!édêci!! spêsidiscs qudifiA r! .!üoDic ci qÿroloEie
prtàoloFqucs. crcrça[r daDs lct clDdirioqs fuécs pu le dérra -rh
24 ElIs l9tt surÿisé. qui figurcot su utc lisrc'ùBéG Dlr lÊ
lat!ÈEc dc .L .srtté aprÈ aÿis dc h corlEissioû ".ri-.È p+
turo.ûlr dê biologrc uédicala r

IL - Lc prcancr diaâ dc l'lniclc 2 .ü Eodi6é rirsi q!'ü lrir ;

. . L'cxécuuon dG3 agrs dc qvrogE!étiquc DG ioolA à t'[icb l.
ûr prrscat E àé nr pcut êùc rÉdi!ê qur d.ss lcs lebcaroiæ: dm
iaa llroms u! dirEcrqr qr lrt dircctan adjoi[ ,uslifie d'u!r fotEr-ùm c! c]rrogésériguc but!Âttrc ou bica à dcÉqs acr hbculrrs.
saulctnÊDr prr lcs Eédccils Ecari@!és I fardclc t.. sæl rtin.a
qul Jusulrcar d'u!c forErÂrt.lt co sytogé!étiqur hu,Èin. ,

Itr - A I'rsdclÊ 3. il cli riqlé ua sccod eliaâ Ét!É dod

...Lcs nédccios racotionaâ à t'adcfr I., scco|Dd ,r -. oEi
désitÊor cffccûrt dr. lcrlt dê cyrogén&iquc qa ,ue a;ÀUirG di
lD6oc prüarlal dêÿroDt dlss lcs tois rrois qui suivcot h BHI*uo.ù prÉscir.nêré dcorldcr à figutr irlr h fissr dÉv!. fI'anide 1.. '

Fail à Parir. Iê l- dê.lBbrr 1993.

Portr lc minisEç ct pü déléglrioo :

lt ünocur général dc la sanl.. J.-F. Gulro

Calendrier

- Mardi 8 mars 1994 réunion du Conseil d'Adminisrarion
- Mercredi 18 mai 1994 10h à 17 h : réunion de travail sur le chromosome g
Amphi MOIANA Hôpital Saint-Antoine à PARIS
- Mercredi 21 et Jeudi 22 septembre 1994: VIIème Colloque de I,ACLF


