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Epidémiologie :

• 1% des naissances vivantes (5000 enfants par an)

• Malformation congénitale la plus fréquente chez les nouveaux-nés

• Cause majeure de morbidité dès la 1ere année de vie

• Dépistage prénatal grâce à l’échographie fœtale

• Amélioration de la prise en charge médicale et chirurgicale

• Devenir Neuro-développemental



Anomalies chromosomiques :

10% des cardiopathies congénitales ont une anomalie génétique associée

• aneuploïdie 90%

Ex : T21, T18, T13 …

• microremaniements chromosomiques

Ex: Syndrome de Di George

Cardiopathie Anomalies 

chromosomiques

Interruption arche aortique 50%

CAV 50%

Tronc artériel commun 40%

Atrésie pulmonaire à septum ouvert 35%

Agénésie des valves pulmonaires 35%

Fallot 20%

CIV 20%

Malposition vasculaire 20%

Cardiopathie obstructive cœur gauche 10%

Ventricule unique 8%

Transposition des gros vaisseaux 0%

Atrésie pulmonaire à septum intact 0%
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Etude rétrospective

Étude rétrospective de 92 fœtus porteurs d’une cardiopathie isolée (66%) ou 

associée à d’autres malformations(34%)

De septembre 2013 à décembre 2015

ACPA: 60 K oligonucleotide microarray (Agilent)

 Terme moyen : 21,3±5 SA

 Type de prélèvement : Amniocentèse (91,3%, n=84)

 Délai de rendu ACPA : 18,9±14,5 jours



Type de cardiopathies :  



Signes d’appel échographiques associés:  



Déséquilibres chromosomiques identifiés: 

Formule ACPA Taille (Mb) Syndrome 

arr 5p15.33p14.3(1-20,642,856)x3,13q32.2q34(99,290,848-115,169,878)x1 20,6 / 15,9 Monosomie 5p ; Syndrome du cri-du-chat

arr 8p23.3q24.3(1-146,364,022)x2-3,18p11.32q23(1-78,077,248)x2-3 148 / 78 Trisomie 8 au direct et 18 à la culture

arr 6q15q21(88,569,372-111,817,033)x1 23 Non rapportée

arr 11q13.5q23.2(75,219,298-113,146,143)x1 dn 38 Non rapportée

arr 8p23.1(8,130,630-11,841,901)x1 3,7 Syndrome de microdélétion 8p23.1 (GATA4)

arr 8p23.1(7,753,524-11,841,901)x1 dn 4 Syndrome de microdélétion 8p23.1 (GATA4)

arr 8p23.1(8,353,662,-11,841,901)x3 dn 3,5 Syndrome de microduplication 8p23.1 (GATA4)

arr 9q34.3(140,083,938-140,954,088)x1 0,87 Syndrome de Kleefstra (EHMT1)

arr 17p13.3(1-2,650,325)x1 2,57 Syndrome de Miller-Dieker (LIS1)

arr 17p13.3p13.2(2,594,489-3,727,952)x3 dn 1,13 VOUS

arr 22q11.21(18,919,942-21,440,514)x1 dn 2,5 Syndrome de DiGeorge (TBX1)



Anomalies cardiopathies associées et isolées:

- Cardiopathies complexes

- CIV associée à d’autres malformations extracardiaques



Issues de grossesse (n=56): 

En fonction du terme

18.5±4 SA 

22.9±4.6 SA 

En fonction du résultat
de l’ACPA

ACPA normale

ACPA anormale

24%

74%

25%

75%



12 % d'anomalies pathogènes dépistées par l'ACPA  vs  4% caryotype 

6 % dans les cardiopathies isolées

Détection de micro-remaniements responsable de forme syndromique

 Anticipation de la prise en charge et aide pour le conseil génétique et 

dans le choix des parents 

Conclusions : 

Meta-analyse Jansen et al., 2015 : 
7.0% (95% CI, 5.3–8.6%) excluding aneuploidy and 22q11 microdeletion 
3.4% (95%CI, 0.3–6.6%) in isolated CHD cases
9.3% (95%CI, 6.6–12%) when extracardiac malformations were present 

Overall, 12% (95% CI, 7.6–16%) when 22q11 deletion cases were included  

There was an additional yield of 3.4% (95% CI, 2.1–4.6%) for detecting variants 
of unknown significance (VOUS)



Merci pour votre attention


