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PRENATAL TEST

Test hautement sensible permettant de détecter des anomalies
chromosomiques chez le feetus dans le sang maternel

Informations destinées aux futurs parents




Qu’est-ce que le test Harmony® ?

Le test Harmony® est une méthode non invasive permettant de
dépister certaines anomalies chromosomiques chez le foetus.
Pendant la grossesse, des fragments d’ADN provenant du placenta
sont libérés dans le sang maternel. Le test Harmony® analyse ces
fragments d’ADN libres afin de déterminer le risque que l'enfant
soit atteint d’une trisomie 21, d’une trisomie 18, d’une trisomie 13
ou d’'une anomalie des chromosomes sexuels (X/Y). Il sSagit d’'un test
prénatal précoce et fiable (DPNI, dépistage prénatal non invasif) qui
peutétreréalisé a partir de la 10e semaine de grossesse a partird’un
échantillon de sang maternel.

Entemps normal, le patrimoine génétique de 'étre humain est stocké
sur 23 paires de chromosomes. Une trisomie est une anomalie
chromosomique caractérisée par la présence de trois exemplaires
d’un chromosome donné au lieu de deux.

La trisomie 21 est la trisomie la plus fréquente. Elle touche environ
unnouveau-nésur830. La trisomie 21 entraine ce que l'on appelle le
«syndrome de Down », qui peut causer une déficience intellectuelle
légére a modérée ainsi que d’autres pathologies, telles que des
malformations cardiaques congénitales. Aujourdhui, l'espérance de
vie moyenne d’une personne atteinte de Trisomie 21 est d’environ 60
ans. La probabilité d’apparition dépend fortement de I'age de la mere.

La trisomie 18 est une autre trisomie relativement fréquente. Elle
est a l'origine de ce qu’on appelle le « syndrome d’Edwards ». Cette
trisomie touche environ un nouveau-né sur 5 000. La trisomie 13
(« syndrome de Patau ») touche environ un nouveau-né sur 16 000.
Cesdeux trisomies sont associées a un taux élevé de fausses couches.
Les enfants atteints présentent quasi systématiquement plusieurs
pathologies a la fois, dont, le plus souvent, des malformations
cardiaques souvent graves. Leur espérance de vie n'est que de
quelgues mois, et ils survivent rarement au-dela de leur premiere
année. Le risque pour ces deux trisomies dépend également
fortement de 'dge de la mére.



Qu’est-ce que I’ADN feetal acellulaire ?

LADN du foetus passe du placenta dans le sang maternel et peut étre
analysé a laide du test Harmony® afin de détecter d’éventuelles anomalies
chromosomiques. La proportion d’ADN feetal acellulaire dans la quantité
totale d’ADN libre présent dans le sang maternel est en moyenne
d’environ 10 %.
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Le test Harmony® comparé a d’autres
méthodes d’examen prénatal

Contrairement aux méthodes invasives, le test Harmony® ne présente
aucun risque de fausse couche. Sa fiabilité, notamment pour la trisomie
21, est bien supérieure a celle, par exemple, du dépistage du premier
trimestre (échographie + analyse hormonale). Il ne peut toutefois se
substituer a une échographie approfondie permettant de détecter des
anomalies structurelles chez le foetus.
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Caractéristiques de qualité du test
Harmony®

Taux de détection élevé
Taux de détection de 99,3 % pour la trisomie 21 d'aprés une publication scientifique

Presque aucune autre méthode de dépistage prénatal non invasive
(DPNI) n’a fait l'objet détudes aussi approfondies que le test
Harmony®2. Sil'on résume les principales publications scientifiques,
le test Harmony?® atteint un taux de détection supérieur a 99,3 % pour
la trisomie 21 (Trisomie 18: 97,4 %, trisomie 13 : 93,8 %)

Faible taux de faux positifs

Seulement 0,04 % pour la trisomie 21

Une analyse exhaustive portant sur plusieurs études™ a permis de
recueillir, au sein d’une population de patientes non sélectionnée,
des données précises concernant le taux de faux positifs du test
Harmony®. Sur plus de 23 155 femmes enceintes, le taux de faux
positifs pour la trisomie 21 séleve a 0,04 % (4 sur 10 000), tandis qu'il
estde 0,02 % pour la trisomie 13 et la trisomie 18 respectivement. Par
conséquent, le taux de faux positifs du test Harmony® est environ 125
fois inférieur a celui du dépistage du premier trimestre, lequel s'éleve
aenviron 5 %.

Transmission rapide des résultats
En 3 jours ouvrables en moyenne

Gréce a sa technologie unigue, le test Harmony® se distingue par une
durée d’analyse réduite. Apres réception de ’échantillon de sang, le
résultat est généralement disponible sous 2 a 4 jours ouvrables.

Une équipe hautement qualifiée

Composé de médecins et de scientifiques

Pour l'interprétation des résultats et le service de consultation, le Centre
de génétique humaine réunit une équipe de médecins spécialistes et de
scientifiques qualifiés.



Domaines d’application

Le test Harmony® peut étre réalisé dans le cadre de grossesses uniques
ou gémellaires,y compris aprés une fécondation in vitro (FIV) et un don
d’ovocytes. En cas de don d’'ovocytes, il est obligatoire de le spécifier
sur le formulaire de demande afin d’obtenir un résultat au test. La
détermination facultative du sexe par le test Harmony® s’effectue
par la détection de séquences du chromosome Y. Si celles-ci sont
détectables dans le sang maternel, celaindique que le foetus est de sexe
masculin (au moins un foetus en cas de jumeaux). En cas de jumeau
disparu, nous recommandons de réaliser le test Harmony® au plus
tot apres la 15e semaine de grossesse, ou au moins huit semaines
apres le déces du deuxieme foetus!. En effet, le placenta du jumeau
décédé persiste souvent pendant plusieurs semaines et continue de
libérer de ’ADN acellulaire.

. Plus de deux
Unique Jumeaux

foetus
Trisomie 21 X
Trisomie 21, 18, 13 X
Anomalies liées aux
chromosomes X/Y * X X
Détermination du
sexe X

* Monosomie X, syndrome de Klinefelter, syndrome Triple X, syndromes XYY et XXYY.
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Déroulement

La patiente souhaite passer le test Harmony®

Consultation génétique dispensée par le gynécologue
ou un généticien médical

Prélevement sanguin

Remplissage du formulaire de demande par
le médecin et la patiente

Envoi de échantillon
Réalisation du test

Analyse des données et rédaction du rapport d’examen

Envoi du rapport d’examen au cabinet médical

Prélevement des frais (uniquement si le test a été effectué avec suc-
ces) sur le compte de la patiente et envoi du justificatif de paiement

Communication des résultats a la patiente par le cabinet
médical incluant une consultation génétique

Retrouvez plus de renseignements, ainsi que des
Ja[m] informations destinées aux patients dans différentes
langues, sur notre site internet a l'adresse
www.humangenetik-tuebingen.de/
praenataldiagnostik/harmony-test-fuer-werdende-
eltern/#downloads




Colits et options

Le test Harmony® est disponible en deux versions, avec deux
options supplémentaires.

Tests

Trisomie 21 169,00 EUR

Trisomie 21,18, 13" 199,00 EUR

Options supplémentaires

Anomalies liées aux

chromosomes X/Y ** 69,00EUR

Détermination du sexe 17,49 EUR

Lafacturation s’effectue selon le baréme GOA. Pour les patientes bénéficiant d’'une
assurance privée, le coefficient multiplicateur de 1,15 s'applique. Les tarifs ne sont
valables qu’en Allemagne et peuventvarierdans d’autres pays. Veuillez noter que
votre médecin peut fournir des prestations en rapport avec le test (par exemple,
consultation, prise de sang). Vous pouvez vous renseigner au préalable sur les
frais correspondants. Conformément a la loi sur le diagnostic génétique, la
communication du sexe de 'enfant alieu a partir de la 14e semaine de grossesse.

* Sous certaines conditions, prise en charge par les caisses d’assurance maladie
publiques.

**Monosomie X, syndrome de Klinefelter, syndrome Triple X, syndromes XYY et
XXYY.



Le Zentrum fiir Humangenetik

Depuis 2010, nous aidons les patients et les médecins a
répondre a leurs questions dordre génétique. Notre équipe
interdisciplinaire, composée de plus de 200 collaborateurs,
est spécialisée dans le diagnostic des maladies génétiques.
Le Zentrum fir Humangenetik Tibingen (Centre de génétique
humaine Tiibingen) propose tous les examens génétiques prénataux
pertinents.

En fonction de la problématique, nous utilisons les technologies de
séquencage les plus modernes ainsi que des puces a ADN ou des
analyses MLPA. Notre équipe de conseillers experts vous accompagne
pour toutes les questions relatives au diagnostic génétique. Nous
nous réjouissons de votre demande.
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