
Test prénatal non invasif (TPNI)

Qu’est-ce que le TPNI?
Le test prénatal non invasif (TPNI), aussi appelé dépistage de 
fragments d’ADN acellulaire, est une option novatrice de dépistage 
des aneuploïdies. Le TPNI dépiste de façon sécuritaire et non invasive 
les aneuploïdies des chromosomes sexuels les plus courantes, et ce 
dès la dixième semaine de grossesse au moyen d’un seul prélèvement 
de sang maternel. Des ordres professionnels, notamment l’American 
Congress of Obstetricians and Gynecologists (ACOG), ont recommandé 
que le TPNI soit proposé à toutes les femmes enceintes, quel que soit leur âge ou leur profil de risque.1,2

En quoi le TPNI diffère-t-il des méthodes de dépistage sérique habituelles?
Le TPNI a un niveau de sensibilité et de précision plus élevé que le dépistage sérique habituel1–3 et présente :
• le taux de détection le plus élevé pour le syndrome de Down;1

• le taux de faux positifs le plus faible pour le syndrome de Down;1

• la période de dépistage la plus étendue (de la dixième semaine de grossesse jusqu’à la naissance).1–3

Comment puis-je choisir le meilleur TPNI pour mes patientes?
Il est important de choisir le bon TPNI pour vos patientes. Bien qu’il existe diverses méthodes pour réaliser le TPNI, 
le séquençage nouvelle génération (SNG) est la méthode la plus largement documentée.4 Le TPNI basé sur le 
séquençage du génome humain affiche un taux d’échec plus faible que celui des autres technologies.5–9 L’échec du 
test signifie que les résultats ne sont pas concluants. Cela peut causer de l’angoisse chez les patientes et le médecin, 
et peut mener à un accroissement des interventions de suivi invasives à des fins diagnostiques.

Troubles dépistés par le TPNI :

• Trisomie 21 (syndrome de Down)

• Trisomie 18 (syndrome d’Edwards)

• Trisomie 13 (syndrome de Patau)

• Certaines aneuploïdies des 

chromosomes sexuels
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Limites du test
Le test prénatal non invasif (TPNI) fondé sur l’analyse de l’ADN acellulaire du sang maternel est un test de dépistage; ce 
n’est pas un diagnostic. Des faux positifs et des faux négatifs se produisent. Les résultats du test ne doivent pas être utilisés 
comme l’unique fondement d’un diagnostic. Un autre test de confirmation sera nécessaire avant de prendre une décision aux 
conséquences irréversibles sur la grossesse. Un résultat négatif n’élimine pas la possibilité que la grossesse présente d’autres 
anomalies chromosomiques ou sous-chromosomiques. Ce test n’est pas conçu pour dépister les polyploïdies (p. ex., la triploïdie), 
les anomalies congénitales, comme les anomalies de fermeture du tube neural et les troubles monogéniques, ou d’autres troubles 
comme l’autisme. Il existe une faible probabilité que les résultats du test ne reflètent pas les chromosomes du fœtus, mais plutôt 
les changements chromosomiques du placenta (mosaïcisme placentaire confiné) ou de la mère, qui pourraient avoir ou non une 
importance clinique.
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