
Santé Health 
Canada Canada 

Les anomalies 
congénitales 

au Canada 

. y h ï O 7î»«.' s.- «.d t i a d i u i i 
s- î-L •vs tturveillance 

M 
NSPQ-Montré! 

5567 00003 7363 

Canada 



I I 
INSTITUT NATIONAL DE SANTÉ PUBLIQUE DU QUÉBEC 

C E N T O DE DOCUMENTATION 
MONTRÉAL 

B I • Les anomalies 
c o n g é n i t a l e s 

au Canada 

IBlll 



N o t r e miss ion est d ' a i d e r les C a n a d i e n s et les Canad iennes 
à main ten i r et à amé l io re r leur é ta t de santé . 

Santé Canada 

D e s exempla i r e s d u p r é sen t r appo r t sont d i sponib les auprès de : 

Sec t ion d e la santé génés ique 

Div i s ion de la surve i l l ance de la san té et de Pép idémio log i e 
Cen t re de d é v e l o p p e m e n t de la san té h u m a i n e 
Di rec t ion généra le de la san té de la popu la t i on et de la santé publ ique 
Santé C a n a d a 
Éd i f i ce de la D H P S n° 7, L A 0 7 0 1 D 
Pré T u n n e y 
O t t a w a (Ontar io) 
K 1 A 0 L 2 

T é l é p h o n e : (613) 9 4 1 - 2 3 9 5 
Té lécop ieu r : (613) 9 4 1 - 9 9 2 7 

Cet te publ ica t ion est é g a l e m e n t d i sponib le e n vers ion é lec t ronique sur Internet à l ' adresse suivante : 
h t tp : / /www.hc- sc .gc . ca /pphb-dgspsp / rhs - s sg / index .h tml 

Also avai lable in Eng l i sh unde r the t i t le: 

Congenital Anomalies in Canada — A Perinatal Health Report, 2002 

Citat ion p r o p o s é e : Santé Canada . L e s anomal ies congén i t a l e s au Canada — Rappor t sur la santé 
pér inata le , 2002 . O t t a w a : Min i s t r e des Travaux p u b l i c s et des Services g o u v e r n e m e n t a u x Canada , 2002 . 

Pub l i é sous l ' au tor i té d u min i s t r e de la Santé 

© M i n i s t r e des T ravaux p u b l i c s et d e s Se rv ices g o u v e r n e m e n t a u x Canada , 2 0 0 2 
Cat . N o . H 3 9 - 6 4 1 / 2 0 0 2 F 
I S B N 0 -662-87729-2 

matières 

Avant-propos vii 

Collaborateurs ix 

Introduction xi 

Chapitre 1 : Syndrome de Down (trisomie 21) 1 

Facteurs de risque 2 

Taux de prévalence du syndrome de Down au Canada 3 

Taux de prévalence dans les provinces et territoires 3 

Comparaisons internationales 4 

Impact du diagnostic prénatal sur la prévalence 

du syndrome de Down à la naissance 4 

Mesures de prévention 5 

Résumé 5 

Références 5 

Les anomalies congénitales au Canada - Table des matières Les anomalies congénitales au Canada - Table des matières Çv 

http://www.hc-sc.gc.ca/pphb-dgspsp/rhs-ssg/index.html


Chapitre 2 : Anomalies du tube neural 7 

Facteurs de risque 7 

Taux de prévalence des anomalies du tube neural au Canada . . . . 8 

Taux de prévalence dans les provinces et territoires 9 

Comparaisons internationales 9 

Impact du diagnostic prénatal sur la prévalence 

des anomalies du tube neural à la naissance 10 

Mesures de prévention 11 

Résumé 11 

Références 11 

Chapitre 3 : Cardiopathies congénitales 15 

Facteurs de risque 16 

Taux de prévalence des cardiopathies congénitales au Canada . . 17 

Taux de prévalence dans les provinces et territoires 18 

Comparaisons internationales 19 

Impact du diagnostic prénatal sur la prévalence 
à la naissance des cardiopathies congénitales 19 

Mesures de prévention 19 

Résumé 20 

Références 20 

Chapitre 4 : Fentes labio-palatines 23 

Facteurs de risque 23 

Taux de prévalence des fentes labio-palatines au Canada 25 

Taux de prévalence dans les provinces et territoires 25 

Comparaisons internationales 26 

Impact du diagnostic prénatal sur la prévalence 
à la naissance des fentes labio-palatines 27 

Mesures de prévention 27 

Les anomalies congénitales au Canada - Table des matières 

Résumé 28 

Références 28 

Chapitre 5 : Anomalies réductionnelles des membres 31 

Facteurs de risque 32 

Taux de prévalence des anomalies réductionnelles des 

membres au Canada 33 

Taux de prévalence dans les provinces et territoires 34 

Comparaisons internationales 34 

Impact du diagnostic prénatal sur la prévalence des 

anomalies réductionnelles des membres à la naissance 34 

Mesures de prévention 35 

Résumé 35 

Références 35 

Chapitre 6 : Tests prénatals 39 

Dépistage prénatal 39 

Diagnostic prénatal 44 

Impact du diagnostic prénatal sur la prévalence 
à la naissance des anomalies congénitales 45 

Rapport sur les méthodes de dépistage prénatal au Canada . . . . 46 

Références 46 

Bibliographie 49 

Annexes 59 

Annexe A : Sources de données et méthodes 59 

Annexe B : Codes de la CIM-9 des anomalies congénitales 

traitées dans le cadre de ce rapport 62 

Annexe C : Liste des acronymes 63 

Annexe D : Tableaux de données 64 

Les anomalies congénitales au Canada - Table des matières Ç v 



Liste des figures et des tableaux 

Figures 

Figure 1.1: Taux de prévalence du syndrome de Down (SD), 

Canada (sauf la Nouvelle-Écosse), 1989-1999 3 

Figure 1.2 : Taux de prévalence du syndrome de Down (SD), 

par province/territoire, Canada, 1997-1999 3 

Figure 2.1 : Taux de prévalence des anomalies du tube 
neural (ATN), Canada (sauf la Nouvelle-Écosse), 
1989-1999 8 

Figure 2.2 : Taux de prévalence des anomalies du tube 
neural (ATN), par province/territoire, Canada, 
1997-1999 9 

Figure 3.1 : Taux de prévalence des cardiopathies 
congénitales, Canada (sauf la Nouvelle-Écosse), 
1989-1999 17 

Figure 3.2 : Taux de prévalence de l'hypoplasie du cœur 
gauche (HCG), Canada (sauf la Nouvelle-Écosse), 
1989-1999 18 

Figure 3.3 : Taux de prévalence de l'hypoplasie du cœur 
gauche (HCG), par province/territoire, Canada, 
1997-1999 18 

Figure 4.1 : Taux de prévalence des fentes labiales avec ou 
sans fente palatine (FL/P), Canada (sauf la Nouvelle-
Écosse), 1989-1999 25 

Figure 4.2 : Taux de prévalence des fentes palatines (FP), 

Canada (sauf la Nouvelle-Écosse), 1989-1999 25 

Figure 4.3 : Taux de prévalence des fentes labiales avec ou 
sans fente palatine (FL/P), par province/territoire, 
Canada, 1997-1999 26 

Figure 4.4 : Taux de prévalence des fentes palatines (FP), 

par province/territoire, Canada, 1997-1999 26 

Figure 5.1 : Taux de prévalence des anomalies 

réductionnelles des membres (ARM), Canada 

(sauf la Nouvelle-Écosse), 1989-1999 33 

Figure 5.2 : Taux de prévalence des anomalies réduction-
nelles des membres (ARM), par province/territoire, 
Canada, 1997-1999 34 

Tableaux 
Tableau 1.1 : Taux de prévalence du syndrome de Down 

(SD) et nombre de cas en fonction de l 'âge maternel, 
Alberta, 1990-1998 2 

Tableau 1.2 : Pourcentage de naissances vivantes chez les 

femmes de 30 à 39 ans, Canada, années choisies 2 

Tableau 1.3 : Taux de prévalence mondiaux du syndrome 

de Down (SD), par pays/registre, 1999 4 

Tableau 2.1 : Taux de prévalence mondiaux de 

l'anencéphalie et du spina bifida, par pays/registre, 

1999 10 

Tableau 3.1 : Taux de prévalence des cardiopathies 
congénitales en fonction de l'âge maternel, 
Californie, 1995 17 

Tableau 3.2 : Taux de prévalence mondiaux de l 'hypoplasie 

du cœur gauche (HCG), par pays/registre, 1999 . . . 19 

Tableau 4.1 : Épidémiologie des fentes labio-palatines . . . 24 

Tableau 4.2 : Taux de prévalence mondiaux des fentes 

labio-palatines, par pays/registre, 1999 27 

Tableau 5.1 : Taux de prévalence mondiaux des anomalies 
réductionnelles des membres (ARM), par pays/registre, 
1999 35 

Tableau 6.1 : Résumé des tests de diagnostic prénatal 
offerts au Canada 43 

Tableau 6.2 : Proportion d'interruptions de grossesse 
(IG) par rapport au nombre total de cas d 'anomal ie 
du tube neural (ATN) déclarés, par pays/registre, 
1997-1998 46 

Les anomalies congénitales au Canada - Table des matières 

es anomalies congénitales sont 
responsables d'une part importante 

ide la morbidité et de la mortalité 
infantiles ainsi que de la mortalité fœtale, 
d 'où l ' importance de recueillir des données 
épidémiologiques de base sur ces anomalies. 
C'est à la tragédie de la thalidomide, survenue 
entre 1958 et 1 962, que l'on doit la mise 
en place de systèmes de surveillance et /ou 
de registres sur les anomalies congénitales, 
dans l'espoir qu'ils permettent de détecter 
les nouveaux agents tératogènes. Dans la 
plupart des cas, ces initiatives n'ont pas été 
couronnées de succès. Seul l'acide valproïque 
fait exception à cette règle. Son action 
tératogène a en effet été décelée par la 
Dre Elisabeth Robert dans la région du Rhône 
en France, après qu'elle eut constaté la 
corrélation qui existait entre la prise d'acide 
valproïque par la mère et la survenue du 
spina bifida. Nul doute que les embryopathies 
que cause un produit comme la thalidomide 
pourraient être constatées à l'aide des registres, 
car leurs caractéristiques sont uniques et elles 

sont relativement rares. Par contre, lorsqu'un 
agent tératogène provoque une anomalie 
courante comme une fente labiale, une 
fente palatine ou encore une cardiopathie 
congénitale, la plupart des registres peuvent 
difficilement permettre d'identifier la cause 
de cette malformation. La majorité des agents 
tératogènes à l'origine d'anomalies congénitales 
sont découverts à l'issue d'observations 
cliniques très pointues. Même si les registres 
ne détecteront pas probablement de nouvel 
agent tératogène, ils restent essentiels pour 
recueillir les statistiques permettant de 
déceler les changements inhabituels dans les 
taux de référence. L'identification d'une grappe 
de cas significative doit en effet commander 
la réalisation d'une enquête ponctuelle. Les 
taux de prévalence des anomalies congénitales 
peuvent également être utiles à la planif ication 
des services sanitaires. 

L' in t roduct ion de mesu re s préventives, c o m m e 
l 'adminis t ra t ion d ' a c ide fol ique pour la p r é v e n t i o n 
des anomal ies du t ube neural , a r enouve lé l ' i n t é r ê t 
pour des statist iques de ré férence va l ides su r les 
anomal ies congénitales . Sans elles, il es t t r è s d i f f i c i l e 
d ' éva lue r les effets de ces mesures de p r é v e n t i o n . 
L ' ac ide fo l ique pourrai t fort b ien jouer u n r ô l e 
important dans la p révent ion d ' au t res a n o m a l i e s 
congénitales c o m m e la fente labiale et la f e n t e pa la t ine 
ou cer tains types d e cardiopathies c o n g é n i t a l e s . L e 
diagnost ic prénatal suivi d ' u n e in te r rupt ion sé l ec t ive 
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de grossesse pour ron t auss i m o d i f i e r la p réva lence 
à la na issance des a n o m a l i e s congéni ta les , d ' o ù 
la nécessi té , pour les regis t res et les systèmes de 
survei l lance, d ' a m é l i o r e r le d é n o m b r e m e n t des cas 
d ' a n o m a l i e s fœta les . 

Le Sys tème canad ien de surve i l l ance des anomal ies 
congénitales ( S C S A C ) a été mis en place en 1966 dans 
la fou lée des é v é n e m e n t s causés par la tha l idomide . 
Hui t ans p lus tard, le C a n a d a fondai t , avec d ' au t res 
pays , l 'Organ i sa t ion in ternat ionale des sys tèmes de 
survei l lance des a n o m a l i e s congéni ta les (OISSAC) . 
Suite à que lques d i f f i cu l t és au débu t des années 
1990, le S C S A C a m a l h e u r e u s e m e n t mis un t e rme 
à sa par t ic ipat ion a u x act iv i tés de l ' O I S S A C , et n ' a 
ré intégré cette s t ruc ture q u ' e n 1996. Pour l 'heure , le 
S C S A C est administré par la Divis ion de la surveillance 
de la santé et de l ' é p i d é m i o l o g i e d u Centre de 
déve loppemen t de la san té h u m a i n e de Santé Canada . 

E n 2000, Santé C a n a d a a réuni les part icipants de 
toutes les p rov inces et terr i toi res pour chercher à 
amél iorer la surve i l lance des anomal ies congéni ta les 
au Canada . E n plus d e présenter davantage de rapports 
sur les données recuei l l ies pa r le S C S A C , c o m m e en 
t émoigne le p résen t rappor t , Santé C a n a d a a accepté 

de met t re en p lace et d ' a p p u y e r u n r é s e a u o f f i c ie l de 
survei l lance des anomal i e s congén i t a l e s (le Réseau 
canadien de survei l lance des a n o m a l i e s congéni ta les) , 
dont le p remier ob jec t i f est d ' é t o f f e r les ac t iv i tés de 
survei l lance des anomal i e s congén i t a l e s au C a n a d a et 
d ' e n amél iorer la qual i té . L 'ob jec t i f e s t de const i tuer 
une coal i t ion réunissant les d ivers te r r i to i res e t 
provinces et Santé Canada , de f avo r i s e r la co l lec te 
standardisée de données sur les anoma l i e s congénitales 
et de dép loyer des e f for t s de su rve i l l ance concer tés . 
L a créat ion d ' u n site Web et la pub l i ca t ion d ' u n 
bullet in et de d o c u m e n t s éduca t i f s r e p r é s e n t e n t 
à ce titre un progrès majeur . L a p r e m i è r e r é u n i o n 
sc ient i f ique annuel le de ce réseau a u r a lieu à Ottawa 
en sep tembre 2002 . Travai l lant dans c e d o m a i n e 
depuis plus de 4 0 ans, j e ne p e u x q u e m e fé l ic i ter 
de l ' in i t ia t ive de Santé Canada . 
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Près de 350 000 enfants naissent chaque 
année au Canada, la plupart en bonne 
santé et à terme. Toutefois de 2 % à 3 % 

de ces enfants sont atteints d'une anomalie 
congénitale grave1. Le plus souvent, les mères 
de ces enfants n'ont aucun antécédent familial 
d'anomalies congénitales, pas plus qu'elles ne 
sont porteuses d'un facteur de risque connu. 
La mortalité infantile attribuable aux anomalies 
congénitales majeures a considérablement 
régressé au Canada, passant de 3,1 cas pour 

I 000 naissances vivantes en 1981 à 1,9 cas 
pour 1 000 naissances vivantes en 19952. 
II n'en demeure pas moins que les anomalies 
congénitales majeures restent une cause 
importante de décès parmi les nouveau-nés et 
nourrissons canadiens. Les taux de mortalité 
associés aux anomalies les plus graves comme 
Panencéphalie, les trisomies 1 3 et 18 et 

les cardiopathies congénitales graves sont 
pratiquement de l'ordre de 100 % avant un 
an1. Si la plupart des anomalies congénitales 
moins graves peuvent se corriger, le fardeau 
sur les plans affectif et économique qu'elles 

imposent aux familles et à la société n'en r e s t e 
pas moins considérable. Elles maint iennent p a r 
ailleurs les familles et les professionnels des s o i n s 
de santé dans l'incertitude en ce qu i c o n c e r n e 
leurs causes, les risques de récurrence et l es 
mesures préventives. 

\ï\: ', ,01:; •',u,,v t" -Uy' .wiHi Jj).'. 
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Causes des anomalies congénitales 
Malg ré leur f r é q u e n c e , les c a u s e s p r o f o n d e s de la 
plupart des anomalies congéni ta les restent mystér ieuses . 
D ' a p r è s les es t imat ions , d e 15 % à 2 5 % d e toutes 
les anoma l i e s c o n g é n i t a l e s son t d u e s à des m u t a t i o n s 
génétiques reconnues ( ch romosomes o u gènes uniques), 
de 8 % à 12 % à des f a c t e u r s e n v i r o n n e m e n t a u x 
(agents t é r a togènes o u f a c t e u r s d e r i sque ma te rne l s ) 
et de 20 % à 25 % à u n e hé r éd i t é mul t i fac tor ie l le . D e 
4 0 % à 60 % des a n o m a l i e s res ten t inexpl iquées 4 , 5 . 

L e s causes géné t iques d e s a n o m a l i e s congéni ta les 
eng loben t les t roub le s c h r o m o s o m i q u e s et les 
ma lad ie s hérédi ta i res . D a n s le 
cas d ' u n e a f f e c t i o n hé réd i t a i r e 
à t r ansmiss ion m e n d é l i e n n e , 
l ' e n f a n t héri te d ' u n e m a l a d i e 
géné t ique o u d ' u n g è n e à r i sque 
de l ' u n ou de d e u x de ses p a r e n t s 
ou b ien ses g è n e s sont l ' o b j e t 
d ' u n e nouve l l e mu ta t i on . L a 
f ib rose kys t ique , la m a l a d i e 
de Tay Sachs et les 
h e m o g l o b i n o p a t h i e s cons t i t uen t des e x e m p l e s de 
ma lad ie s héréd i ta i res r e l a t i v e m e n t couran tes . L e s 
aber ra t ions c h r o m o s o m i q u e s , d o n t la plus couran te 
est le s y n d r o m e de D o w n ( S D ) o u t r i somie 21, 
résul tent d ' u n c h a n g e m e n t dans le n o m b r e ou dans la 
s t ructure des c h r o m o s o m e s et c a u s e n t des p r o b l è m e s 
m e n t a u x et phys iques . L o r s q u e les t roub les ch romo-
somiques et mendél iens sont exclus sur le p lan clinique, 
la plupart des anomal ies congéni ta les courantes sont 
réputées d 'origine mult i factoriel le , et leur apparition 
tient de l ' inf luence combinée de fac teurs environne-
mentaux et génét iques. 

Le rapport entre les r i sques t é r a togènes résul tant de la 
plupart des expos i t ions env i ronnemen ta l e s ma te rne l l e s 
et les anomal i e s congén i t a l e s n ' e s t pas encore b ien 
déf ini et les e f f e t s des e x p o s i t i o n s pa te rne l l e s le son t 
encore moins 7 . Dans la p lupar t des cas, les expos i t ions 
env i ronnemen ta l e s f o n t in t e rven i r de mul t ip les a g e n t s 
et d ' au t r e s f ac teu r s de c o n f u s i o n , d ' o ù la d i f f icu l té 
d ' iden t i f i e r les causes s o u s - j a c e n t e s . L ' i den t i f i ca t ion 
d ' u n e relat ion d e cause à e f f e t en t re les expos i t ions 
env i ronnemen ta l e s et les a n o m a l i e s congén i t a l e s f a i t 

intervenir les pr incipes essentiels suivants : évaluat ion 
de la force du rapport ; preuve de crédibilité biologique; 
un i formi té des résul tats obtenus avec ceux d ' au t res 
é tudes; spécif ic i té d u rapport et p reuve du lien à la 
fo is entre la durée et l ' exposi t ion et la dose et la 
réponse8 . Pour prouver qu ' une exposition est tératogène, 
il faut mener des recherches épidémiologiques b ien 
conçues, prenant appui sur des données de surveil lance 
de haute quali té ob tenues dans la populat ion générale . 

Parmi les agents infec t ieux qui peuven t être t ransmis 
au fœtus et avoir sur lui un ef fe t néfas te f iguren t le 
virus de la rubéole , le cy tomégalovi rus , le virus de la 
varicel le et le parasi te de la toxoplasmose. Plusieurs 

médicaments ont par ailleurs 
donné la preuve de leur 
pouvoi r tératogène. 
L ' ép idémie mond ia le de 
malformations des membres 
causées par la tha l idomide 
dans les années 1960 est à 
l ' o r ig ine de la survei l lance 
des anomal ies congéni ta les 
exercée au jou rd ' hu i dans 

le m o n d e entier. A u nombre des agents té ra togènes 
f igurent par ail leurs les antagonistes de l 'ac ide fol ique, 
les an t iconvuls ivants (Dilant in, Tegretol) , les dérivés 
de la coumarine et les rétinoïdes (Accutane). L ' agen t 
tératogène le plus cou ramment c o n s o m m é est l 'alcool. 
Le syndrome d 'alcoolisme fœtal (SAF) est, au Canada, 
l ' une des pr inc ipa les causes d ' a n o m a l i e s congéni ta les 
et de retards de déve loppemen t évi tables chez 
l 'enfant 9 ' 1 0 . Les e f fe t s de l ' a lcool sur le fœ tus on t été 
amplemen t démont rés . M ê m e si le rapport qui existe 
entre la c o n s o m m a t i o n d ' a l coo l et les anoma l i e s 
congéni ta les n ' e s t pas encore bien compris , l ' a m p l e u r 
du r isque et la na ture des d o m m a g e s sur le f œ t u s 
dépendent de la quant i té d ' a l coo l ingérée, de l ' âge 
gesta t ionnel au m o m e n t de l ' expos i t ion et de la 
prédisposi t ion géné t ique du fœtus et de la mè re . On 
évalue à 1 cas pour 1 000 naissances l ' i nc idence du 
synd rome d ' a l coo l i sme f œ t a l " . 

Malgré les inquié tudes que les expos i t ions envi ron-
nementa les et les m a l f o r m a t i o n s congéni ta les fon t 
naî tre dans la popula t ion , les p reuves du pouvo i r 
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t é r a togène de ces expos i t ions c h e z l ' h o m m e restent 
t énues . Des r eche rches récen tes ont s ignalé un r isque 
acc ru de m a l f o r m a t i o n s a n a t o m i q u e s et d ' a n o m a l i e s 
chromosomiques associé, respectivement, à l 'exposition 
à la pol lut ion a t m o s p h é r i q u e et à la proximité des 
s i tes de déchets dangereux 1 2 , 1 3 ; toutefois , de plus 
a m p l e s é tudes s ' i m p o s e n t pour interpréter ces 
résul ta ts . Les résul ta ts des r eche rches menées sur 
l ' expos i t ion ma te rne l l e aux pest ic ides 1 4 , sur les 
p rodu i t s dér ivés d u t r i ha lomé thane dans les réseaux 
pub l i c s d ' a p p r o v i s i o n n e m e n t en eau1 5 , 1 6 et les zones 
industr ie l les f o r t e m e n t c o n t a m i n é e s par le p lomb 1 7 

n ' o n t pour leur p a r t guère été concluants . 

L ' â g e de la m è r e cons t i tue aussi un facteur de r isque 
d ' a n o m a l i e s congén i t a l e s et p lus par t icul ièrement de 
t roub les c h r o m o s o m i q u e s . L e s a f fec t ions materne l les 
qui peuvent con t r ibue r à l ' a u g m e n t a t i o n des r i sques 
d ' a n o m a l i e s congén i t a l e s sont les suivantes : obési té, 
épi lepsie t ra i tée a u m o y e n d ' an t i convu l s ivan t s et 
d iabè te insu l inodépendan t . D e s recherches p lus 
récentes , enco re que cont radic to i res , ont par ai l leurs 
ident i f ié les t roub les thy ro ïd iens maternels , m ê m e 
trai tés , au n o m b r e des f ac teur s augmen tan t les r isques 
d ' a n o m a l i e s congéni ta les 1 8 . 

Prévention des anomalies congénitales 
11 est possible d e rédui re la p réva lence à la na issance 
d e s anomal ies congén i t a l e s au C a n a d a ainsi que la 
mor ta l i té et la m o r b i d i t é infant i les qui leur sont 
associées. Les ef for t s de prévention primaire constituent 
d e toute é v i d e n c e une m é t h o d e op t imale pour que les 
C a n a d i e n n e s p u i s s e n t donner na i ssance à des enfants 
e n aussi bonne san té que poss ib le . L ' enr ich i s sement 
des aliments en ac ide folique, la prise de multivitamines 
con tenan t de l ' a c i d e fo l ique du ran t la pér iode péri-
concep t ionne l le , l ' i m m u n i s a t i o n contre la rubéole 
a v a n t la g rosses se et les in te rvent ions permet tant 
d e réduire la c o n s o m m a t i o n d ' a l c o o l et de d rogues 
p e n d a n t la g rossesse , cons t i tuent autant d ' e x e m p l e s 
d ' e f f o r t s essen t ie l s de p réven t ion pr imaire . 

L e diagnost ic p réna ta l et l ' i n te r rup t ion de grossesse 
e n cas de d iagnos t i c d ' a n o m a l i e congéni ta le , ainsi 
q u e le t r a i t ement in utero des anomal i e s congéni ta les 
a y a n t fait l ' o b j e t d ' u n dép is tage prénatal , représentent 

deux stratégies de p réven t ion s e c o n d a i r e . D a n s la 
mesu re où les t ra i tements in utero r e s ten t l imi tés , 
la prévention secondaire fait e ssen t ie l l ement appel à 
l ' avor tement sélectif. L e d i a g n o s t i c p réna ta l c o n t r i b u e 
éga lement à la prévent ion t e r t i a i re d a n s les cas o ù u n 
diagnostic prénatal précoce a m é l i o r e la prise en c h a r g e 
postnatale et réduit ou permet d ' év i te r les compl ica t ions 
néonata les . L e s progrès en reg i s t r é s d a n s le d o m a i n e 
des tests et du d iagnost ic p r é n a t a l s au C a n a d a son t 
ana lysés en détail au chap i t r e 6 d u p ré sen t rappor t . 

Surveillance des anomalies 
congénitales au Canada 
Lorsqu ' e l l e est r igoureuse, l a su rve i l l ance c o n t r i b u e 
à l ' é to f femen t des c o n n a i s s a n c e s sur les f ac t eu r s 
é t io logiques poss ib les et su r l ' i m p a c t des m e s u r e s 
de prévent ion sur le f a r d e a u a s soc i é a u x a n o m a l i e s 
congéni ta les au Canada . 

Utilisations des données de surveillance des 
anomalies congénitales 

v ' Fournir des données exactes et fiables sur le fardeau 

des malformations congénitales au Canada. 

• Repérer les tendances et identifier les variations 

géographiques ou temporelles significatives dans 

la survenue des malformations congénitales. 

4V Évaluer les mesures de prévention. 

• Fournir les preuves nécessaires à la conception de 

politiques et de programmes de santé maternelle. 

Système canadien de surveillance des 
anomalies congénitales 

L e Sys tème canad ien de s u r v e i l l a n c e des a n o m a l i e s 
congéni ta les ( S C S A C ) est u n é l é m e n t essent ie l 
de la survei l lance des a n o m a l i e s congén i t a l e s a u 
Canada . Créé par San té C a n a d a en 1966, le S C S A C 
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est l 'un des m e m b r e s f o n d a t e u r s de l ' O r g a n i s a t i o n 
internat ionale d e s s y s t è m e s de su rve i l l ance des 
anomal ies congén i t a l e s ( O I S S A C ) . C ' e s t u n e base 
de données qui es t a d m i n i s t r é e p a r la Div i s ion de 
la survei l lance d e la san té et d e l ' é p i d é m i o l o g i e 
du Cent re de d é v e l o p p e m e n t d e la santé h u m a i n e 
de Santé C an ad a . L e S C S A C ca lcu le les t a u x de 
p réva lence à la n a i s s a n c e d ' u n ce r t a in n o m b r e 
d ' a n o m a l i e s congén i t a l e s a u C a n a d a . Les na i s sances 
v ivantes j u s q u ' à l ' â g e d ' u n an e t les mor t ina i s sances 
enreg is t rées sont sa is ies pa r le S C S A C . L e s d o n n é e s 
p rov iennen t e s sen t i e l l emen t de la B a s e de d o n n é e s 
sur les congés des pa t ien t s ( B D C P ) d e l ' Ins t i tu t 
canad ien d ' i n f o r m a t i o n sur la san té ( ICIS) . Le 
M a n i t o b a et le Q u é b e c t r a n s m e t t e n t pour leur part 
des données qui p r o v i e n n e n t de sys t èmes comparab l e s 
à la B D C P — à savoir , r e s p e c t i v e m e n t la base de 
données sur les hosp i t a l i sa t ions a u M a n i t o b a et le 
Sys t ème de ma in t en an ce et d ' exp lo i t a t ion des données 
pour l ' é t u d e de la c l ien tè le hosp i t a l i è re ( M e d - É c h o ) . 
Les données d ' A l b e r t a p rov iennen t de l 'Alber ta 
Congenital Anoma l i e s Surve i l l ance Sys tem ( A C A S S ) . 
(Voir une descr ip t ion des sou rces de d o n n é e s à 
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l ' a n n e x e A). Les d o n n é e s du S C S A C sont f o n d é e s 
sur les codes de la neuv ième édit ion de la 
Class i f ica t ion internat ionale des ma lad ie s (CIM-9) . 

Forces et faiblesses du Système canadien 
de surveillance des anomalies congénitales 

Le S C S A C est la seule base de données de surveil lance 
des anomalies congénitales dans la populat ion généra le 
qui soit capable d ' éva lue r la prévalence à la na i ssance 
de certaines anomal ies congéni ta les au Canada . Le 
S C S A C dégage éga lement les t endances dans le 
t emps à l ' éche l le nat ionale , tout en e f fec tuan t p a r 
ail leurs des compara i sons provinciales/ terr i tor ia les 
et internat ionales . 

Sa principale faiblesse tient à son incapacité à surveiller 
l ' impac t du d iagnos t ic prénata l sur la p réva l ence à la 
na issance de cer ta ines anomal ies congéni ta les . Les 
grossesses qui sont in ter rompues avant de r épondre 
aux cri tères p révus pour une mort ina issance , ne sont 
pas saisies pa r la ba se de données du S C S A C . Ce la 
limite d i rec tement l ' éva lua t ion des stratégies de 
prévent ion pr imai re et secondai re . Les autres fo rces 
et fa ib lesses du S C S A C sont exposées à l ' a n n e x e A. 

Activités de surveillance des 
anomalies congénitales dans 
les provinces et les territoires 

Alberta Congenital Anomalies Surveillance 
System (ACASS) 

La créat ion de l ' A C A S S remonte à 1966 et le 
sys tème répertor iai t à l 'o r ig ine des données sur 
les enfants hand icapés (Regis t ry for H a n d i c a p p e d 
Chi ldren in Alber ta ) , c o m m e c 'é ta i t aussi le cas en 
Colombie -Br i t ann ique , au Mani toba et au N o u v e a u -
Brunswick . En 1980, il a été réorganisé et t r a n s f o r m é 
en sys tème de survei l lance des anomal ies congéni ta les 
des nourr i ssons nés en Alber ta . L ' A C A S S r ecense 
les cas d ' a n o m a l i e s congéni ta les du débu t de la 
grossesse j u s q u ' à 1 an et utilise p lus ieurs sou rces de 
données pour éva luer les cas répertoriés. (Une base de 
données concernan t les interruptions thé rapeu t iques 
de grossesse exis te depuis 1997.) M ê m e s ' i l s ' a g i t 
d ' u n sys tème d ' éva lua t i on passif , le p r o g r a m m e s 'es t 
adjoint les services d ' u n médec in consul tant p o u r 
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éva luer les d i agnos t i c s d i scu tab les et solliciter 
a c t i vemen t une c o n f i r m a t i o n d u diagnost ic auprès 
de la source d ' é v a l u a t i o n ou d u m é d e c i n traitant. 
L ' A C A S S publ ie r égu l i è r emen t un rappor t {Alberta 
Congenital Anomalies Surveillance System Report), 
grâce au concours du ministère de la Santé de l 'Alberta, 
Heal th Survei l lance et Alber ta Vital Statistics. L ' A C A S S 
est m e m b r e a s soc i é de l ' O I S S A C . 

Health Status Registry de la Colombie-
Britannique 

L e Hea l th Status Reg i s t ry ( H S R ) de la Co lombie -
Br i t ann ique est u n e base de d o n n é e s complète et 
i ndépendan t e su r les a n o m a l i e s congéni ta les , les 
t roub les g é n é t i q u e s ainsi que sur cer taines incapaci tés 
et cer ta ins t r o u b l e s inval idants . C réé en 1952 sous le 
n o m de Cr ippled Chi ld ren ' s Regis t ry , il a été rebapt isé 
H e a l t h Status Reg i s t ry en 1992 et investi d ' u n manda t 
en ver tu de la Health Act. L ' H S R est adminis t ré 
pa r la British C o l u m b i a Vital Statistics Agency. 
L 'évaluat ion des cas es t fa i te pa r plusieurs sources 
et leur inscr ip t ion n ' e s t assu je t t i e à aucune l imi te 
d ' â g e ; tou te fo i s , l ' i n sc r ip t ion d e s personnes a t te intes 
de cer ta ines incapac i t é s et de t roub les inval idants 
spéc i f i ques est l imi tée a u x m o i n s de 20 ans. L ' H S R 
sais i t les d o n n é e s sur les in te r rupt ions thérapeut iques 
de grossesses p o u r c a u s e d ' a n o m a l i e s congéni ta les 
depuis la f in de 1998 et la p rov ince poursuit ses efforts 
en vue d 'améliorer l 'évaluation de ce type d'informations. 
U n rappor t sur les anoma l i e s congéni ta les basé sur 
les données de l ' H S R para î t c h a q u e année et fourn i t 
d e s stat is t iques sur plus d ' u n e douza ine de ca tégor ies 
d ' a n o m a l i e s c o n g é n i t a l e s par distr ict sanitaire. Près 
d e 9 0 0 0 n o u v e a u x cas et p lus de 12 000 diagnost ics 
son t déclarés c h a q u e année . À la f in de 2001, le 
n o m b r e total d e cas r éper to r i é s s 'é tabl issai t à envi ron 
2 1 5 000. L a C o l o m b i e - B r i t a n n i q u e est m e m b r e à part 
en t i è re de l ' O I S S A C . 

Reproduct ive Care Program de la 
Nouvel le -Ecosse 

L e Reproduc t ive Care P r o g r a m de la Nouve l l e -Écosse 
gè re la base de d o n n é e s pér ina ta les At lee de la 
N o u v e l l e - É c o s s e ( N S A P D ) qui cont ient des d o n n é e s 
recueil l ies depuis 1988 dans la populat ion générale. Les 
va r i ab l e s c o m p r e n n e n t des d o n n é e s démograph iques 

sur la mère et le nourr isson ainsi que des i n f o r m a t i o n s 
sur les actes, les interventions, les diagnost ics et l ' i s s u e 
des grossesses , pour les f e m m e s et les n o u v e a u - n é s . 
La N S A P D est util isée pour les vér i f ica t ions c l in iques , 
les éva lua t ions conf ra te rne l les , l a surve i l l ance e t la 
recherche ép idémio log iques et c l in iques . L e R e p r o -
duct ive Care Program publie des rapports su r p l u s i e u r s 
variables liées aux soins pér ina ta ls et à leur issue, ainsi 
que sur la p réva lence à la n a i s s a n c e des a n o m a l i e s 
congéni tales p o u r les na i s sances v ivantes e t les m o r t i -
na issances d a n s la p rov ince . 

Outre la N S A P D , une base de données sur les anomal ies 
foeta les , é tabl ie en 1992, es t g é r é e p a r la D i v i s i o n o f 
Maternal-Fetal Medicine , Depa r tmen t of Obs te t r ics and 
Gynaecology , I W K G r a c e H e a l t h Centre . Ce t t e b a s e 
de données saisi t t ou te s les g r o s s e s s e s c o m p o r t a n t u n 
diagnost ic anténatal d ' a n o m a l i e f o e t a l e a igu i l l é e s 
vers le Cent re à part i r de la N o u v e l l e - É c o s s e , d e 
l ' î l e -du -Pr ince -Édoua rd ou du N o u v e a u - B r u n s w i c k . 

Autres programmes provinc iaux 

Outre ces trois sys tèmes p r o v i n c i a u x établis, l ' O n t a r i o 
entend éga lemen t l ancer u n p r o j e t pi lote d e co l l e c t e 
de données sur les anomalies congénitales. L e M a n i t o b a 
a déjà eu un p r o g r a m m e de surve i l lance des a n o m a l i e s 
congénitales ma i s n ' a pas pu maintenir son inf ras t ruc ture 
en ra ison de d i f f i cu l t é s de f i n a n c e m e n t . T o u t e f o i s , le 
Man i toba souhai te r eme t t r e sur p i ed son s y s t è m e de 
survei l lance p rov inc ia l . 

Surveillance des exposit ions liées a u x 
anomalies congénitales 

Plusieurs centres canadiens de géné t ique p r é n a t a l e et 
maternel le o f f ren t des in fo rmat ions e t des conse i l s a u x 
f e m m e s enceintes et aux p ro fes s ionne l s de la s a n t é qui 
les soignent sur les r i sques t é r a t o g è n e s poss ib les d e 
certaines exposi t ions. L e p r o g r a m m e Mothe r i sk , qu i 
relève d ' un centre pluridisciplinaire affilié à l 'Un ive r s i t é 
de Toronto, es t r e n o m m é p o u r s o n act ion dans l e 
domaine de la tératologie. L e m a n d a t de c e p r o g r a m m e 
est de fournir des données p roban tes e t qui font au to r i t é 
sur l ' expos i t ion aux m é d i c a m e n t s , a u x s u b s t a n c e s 
chimiques, a u x agents infec t ieux, a u x malad ies e t a u x 
rayonnements pendan t la grossesse . L 'Hôp i t a l S a i n t e -
Justine de Montréal exploite p o u r sa paî t u n p r o g r a m m e 
comparable, intitulé In fo m é d i c a m e n t s en a l l a i t emen t 
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et grossesse ( I M A G e ) , dont la voca t ion est de fourn i r 
aux profess ionnels de la santé des rense ignements sur 
les r isques téra togènes des méd icamen t s . 

Une intégration plus poussée des bases de données sur 
la tératologie et les autres expos i t ions et des bases de 
données sur la surve i l lance des anomal ies congéni ta les 
s ' impose . Le Cent re de coord ina t ion de la survei l lance 
de Santé C a n a d a s ' e s t donc associé depuis peu à 
Mother isk et à I M A G e , dans le cadre d ' u n projet pilote 
bapt isé Mère -Ne t . Le s y s t è m e p roposé inclura un 
ensemble de données m i n i m a l e s sur les var iables de 
risques, au n o m b r e desque l les f igureront des variables 
sur les exposi t ions et la santé materne l le ainsi que su r 
l ' i ssue des grossesses . 

La National Children's Study 

Le Na t iona l Ins t i tu te o f Ch i ld H e a l t h and H u m a n 
D e v e l o p m e n t , au m ê m e t i t re q u ' u n r e g r o u p e m e n t 
d ' o r g a n i s m e s f é d é r a u x des É ta t s -Unis , on t été 
au tor i sés à e n t r e p r e n d r e u n e é tude longi tud ina le de 
21 ans pour é tud ie r les m é c a n i s m e s f o n d a m e n t a u x 
des t roub les d u d é v e l o p p e m e n t e t les fac teurs 
e n v i r o n n e m e n t a u x ( d e r i sque et d e pro tec t ion) qui 
ag issen t sur la san té e t le d é v e l o p p e m e n t 1 9 . Des 
r e n s e i g n e m e n t s dé ta i l lés f i g u r e n t sur le s i te Web 
du N a t i o n a l Inst i tu te o f Ch i ld H e a l t h and H u m a n 
D e v e l o p m e n t . U n e b a s e d e d o n n é e s a été p réparée 
en v u e d ' a n a l y s e r les d é t e r m i n a n t s des a n o m a l i e s 
congéni ta les . C o m m e l ' é t u d e dev ra i t por te r sur 
100 000 en fan t s et les su ivre du d é v e l o p p e m e n t 
prénatal j u s q u ' à la na issance , p e n d a n t l ' en fance puis 
à l ' â g e adul te , e l le devra i t n o u s éc la i rer davan t age 
sur l ' é t io log ie d e s a n o m a l i e s congén i t a l e s les p lus 
couran tes . 

Nouvelles initiatives dans le cadre de la 
surveillance des anomal ies congénitales 
au Canada 

E n mai 2000 , San té C a n a d a a o rgan i sé un atel ier 
nat ional sur la surve i l lance des anomal ies congéni ta les 
avec les p r inc ipaux in t e rvenan t s des p rov inces et 
terr i toi res ainsi q u ' a v e c un cer ta in n o m b r e de 
spécial is tes é t rangers d e la su rve i l l ance des anomal ies 
congéni ta les . Ce t a te l ie r a p e r m i s d e dresser le b i l an 
des act ivi tés ac tue l les d e su rve i l l ance des a n o m a l i e s 

congéni ta les au C a n a d a et a servi de t r ibune à un 
débat sur les init iat ives provincia les et terri toriales et 
les quest ions associées à la survei l lance des anomal i e s 
congéni ta les . Les d iscuss ions qui ont eu lieu dans 
le cadre de l ' a te l ier ont permis de mieux cerner les 
d i f férentes t âches qui incombaien t au g o u v e r n e m e n t 
fédéra l . Celui-ci devra n o t a m m e n t publ ier un rappor t 
sur la survei l lance des anomal ies congéni ta les au 
Canada . Il aura aussi un rôle de sout ien important à 
j oue r au n iveau des provinces , des territoires et des 
autres intervenants pour améliorer la survei l lance des 
anomal ies congéni ta les à tous les n iveaux au Canada . 
Santé Canada lancera off ic ie l lement le Réseau 
canadien de surveil lance des anomalies congénitales 
( R C S A C ) à l ' au tomne 2002. Les object ifs de ce 
réseau seront les su ivants : 

<#• É to f f e r les act ivi tés de survei l lance des 
anomal ies congéni ta les au C a n a d a et en 
amél iorer la qual i té; 

# Déf in i r les en semb le s de données min imales 
et établir des déf in i t ions c o m m u n e s pour que 
les act ivi tés d e survei l lance au Canada soient 
cohérentes et d ' u n n iveau de quali té équivalent ; 

<#• Agir c o m m e réseau de ressources et de sout ien 
profess ionnel , p. ex. , ép idémiologie , géné t ique 
médica le et autres, pour les activités de surveil-
lance nouvel les et en cours d ' é labora t ion ; 

Favor iser les e f for t s de col labora t ion en mat ière 
de survei l lance des anomal ies congéni ta les 
et de recherche sur ces anomal ies entre les 
p rovinces et les terri toires; 

•# Rense igner les p rofess ionne ls de la santé et le 
publ ic canad ien sur les anomal i e s congéni ta les ; 

•#• Favoriser les possibi l i tés d ' é t u d e s de la 
survei l lance des anomal ies congéni ta les et 
les recherches sur ces anomal ies . 

D e plus amples r ense ignemen t s sur le R C S A C vous 
sont d isponib les au : h t tp : / /www.hc-sc .gc .ca /pphb-
dgspsp / rhs -ssg / index .h tml 
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Aperçu du rapport 
Les anomalies congénitales au Canada brosse un 
t ab leau concis de cinq g randes catégories d ' anomal i e s 
congéni tales au Canada. Après une description générale 
de chaque ca tégor ie , on t r o u v e r a une évaluat ion des 
f ac teur s de r isque connus , des données nat ionales sur 
la prévalence à la naissance ainsi que des comparaisons 
provincia les / te r r i tor ia les et in ternat ionales . L ' impac t 
du d iagnost ic préna ta l sur la surve i l lance de cer ta ines 
anomal i e s e t les poss ib i l i tés de p réven t ion y sont 
éga l emen t trai tés. Le dern ier chapi t re du rapport 
es t consacré à un suje t essent ie l , celui du diagnost ic 
prénata l au Canada . Ce rappor t donnera aux lecteurs 
une idée du fardeau de certaines anomalies congénitales 
ainsi que de l ' impor tance d ' u n e surveillance rigoureuse 
d e ces p h é n o m è n e s au C a n a d a . 
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Les anomalies congénitales au Canada — Introduction 

e syndrome de Down (SD) est l'une des 
anomalies congénitales les plus fréquentes 

iet affecte environ 1 naissance vivante 
sur 8001. Cette aberration chromosomique 
se traduit par un certain nombre de signes 
et symptômes cliniques dont des retards de 
développement, un faciès caractéristique et 
des problèmes de santé connexes. 

Grâce aux progrès des soins médicaux et 
chirurgicaux, la mortalité et la morbidité 
néonatales et infantiles associées à ce 
syndrome ont considérablement reculé et 
l'espérance de vie globale des porteurs d'une 
trisomie 21 s'est nettement améliorée. Entre 
1980 et 1996, la survie après un an des 
nourrissons atteints de SD dépassait 90 %. 
On s'attend à ce que 85 % des nourrissons 
atteints survivent passé l'âge de 10 ans2. En 
1997, l'âge médian au décès des porteurs 
d'une trisomie 21 aux États-Unis (calculé à 
l'aide des certificats de décès) était de 49 ans3. 
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Quoique le hand i cap men ta l g rave soit rare , le S D se 
traduit par des degrés divers de déficience intellectuelle. 
Les adultes atteints de SD doivent vivre dans un milieu 
pour personnes non -au tonomes et sont nombreux, à la 
f in de la quaranta ine , à man i f e s t e r des c h a n g e m e n t s 
neuropa thologiques carac tér i s t iques de la malad ie 
d 'A lzhe imer 4 . 

Les enfants atteints de SD sont également plus susceptibles 
d ' ê t re por teurs d ' a u t r e s m a l f o r m a t i o n s congéni ta les . 
Près de 40 % sont en e f fe t at teints d ' u n e cardiopathie 
congéni tale , et plus pa r t i cu l i è remen t d ' u n canal atrio-
ventriculaire5. Quoique la survie des nourrissons atteints 
de SD et de cardiopathie congéni ta le se soit améliorée, 
la p résence d ' u n e anoma l i e ca rd iaque res te un impor-
tant fac teur prédic t i f de mortal i té 3 , 6 . Les pe r sonnes 
atteintes de S D sont é g a l e m e n t à r isque d 'obs t ruc t ion 
gastro-intestinale, d ' hypo thy ro ïd i e , de cataractes et de 
surdité de conduct ion . E n outre , les enfants atteints de 
SD courent 10 à 20 fo i s p lus de r isques de développer 
une leucémie que la populat ion générale5 , 7 . Néanmoins , 
un suivi p lur id isc ipl inai re p e r m a n e n t et l ' in te rvent ion 
précoce peuven t a t ténuer les compl i ca t ions médica les 
secondaires qui sont souven t le lot des enfants atteints 
de SD. 

Facteurs de risque 
Le seul fac teur de r i sque b ien établ i de S D est l ' â g e 
maternel1 , 8 . P lus la f e m m e est âgée , plus son r i sque 
de concevoi r u n en fan t at teint d u S D augmente . 
L ' âge paternel , par cont re , ne const i tue pa s un fac teur 
de r isque. Les coup les ayan t o u ayant eu un en fan t 
porteur d ' u n e t r i somie 21 sont p réd i sposés à la 
t r i somie 21 en cas de g rossesses subséquentes , avec 
un r isque de r écur rence d ' e n v i r o n 1 % 1 , s . 

L 'Alber ta Congeni ta l A n o m a l y Survei l lance Sys t em 
(ACASS) a stratifié les t aux de prévalence provinciaux 
du S D en fonc t ion de l ' â g e ma te rne l . Le tableau 1.1 
illustre l ' e f fe t de l ' â g e mate rne l sur le t a u x de pré-
valence du SD. En 1990-1998 , la p réva lence à la 
naissance du S D p o u r les f e m m e s âgées entre 25 et 
29 ans était de 7,2 cas p o u r 10 0 0 0 na issances totales 
contre 28 ,3 cas pour 10 000 na i ssances tota les c h e z 
les f e m m e s âgées de 35 à 39 ans. Il faut savoir q u e 
des mères qui a ccouchen t à un âge avancé sont de 
plus en p lus n o m b r e u s e s au C a n a d a ces dernières 
années ( tableau 1.2)9. 

Tableau 1.1 > 

Taux de prévalence du syndrome de Down (SD)* 
et nombre de cas en fonction de l'âge maternel, 
Alberta, 1990-1998** 

13 

51 

86 

126 

98 

28 

6 

Source : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1990-1998. 
*Pour 10 000 naissances totales. 
"Taux combiné pour les huit années (1990-1998). 

Tableau 1 . Î ) 

Pourcentage de naissances vivantes chez les femmes 
de 30 à 39 ans, Canada, années choisies 
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30-34 17,6 25,9 30,4 

35-39 3,9 7,8 10,8 

Source : Santé Canada, 2000'. 

L a recherche de facteurs de risque env i ronnementaux 
spécif iques a donné peu de résultats définitifs1 0 . Ainsi , 
aucune preuve épidémiologique concluante ne pe rmet 
de faire le lien entre l 'exposi t ion aux rayonnements 
ionisants et non-ionisants11 et au tabagisme prénatal12 ,13 

d ' u n e part, et le SD d 'au t re part. Il en va de m ê m e 
pour les autres fac teurs suivants : contracept i fs oraux, 
multiparité, grossesses rapprochées et métabol i sme 
anormal du folate lié à une mutat ion dans le gène de 
la méthylène- té t rahydrofola te réductase (MTHFR) 1 4 . 
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4,8 

6,7 

7,2 

12,7 

28,3 

63,0 

428,6 
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Taux de prévalence du syndrome 
de Down au Canada 
E n 1999, 487 nourr issons por teurs d ' u n e tr isomie 21 
sont né s au Canada (provinces et territoires), ce qui 
co r re spond à une prévalence à la naissance de 
14,4 cas pour 10 000 na issances totales. C o m m e 
l ' i nd ique la figure 1.1 (voir éga lement le tableau 
D l . l de l ' annexe D), le taux de prévalence pour les 
a n n é e s 1989-1999 pour le C a n a d a (sauf la Nouve l le -
É c o s s e ) est resté re la t ivement constant , soit une 
m o y e n n e de 13,2 cas pour 10 000 naissances totales 
(aucLtne t endance s ignif icat ive sur le plan statistique). 
L a cons tance de ce taux depuis 10 ans est peut-êt re 
d u e en partie aux effets confl ic tuels de deux facteurs : 
l ' â g e maternel avancé et le recours accru au 
d iagnos t ic prénatal . 

Taux de prévalence dans les 
provinces et territoires 
L e s t aux de préva lence pour les années comprises 
en t re 1997 et 1999 sont présentés à la f igure 1.2 (voir 
é g a l e m e n t le tab leau D1 .2 de l ' annexe D). Quo iqu ' i l 
semble y avoir un écart considérable entre les provinces 
et les territoires, le peti t n o m b r e de cas et les 
in terval les de conf iance impor tants dans les 
provinces/ terr i to i res les mo ins 
peup lé s ( c o m m e l ' î l e -du-Pr ince-
É d o u a r d , le Yukon et les 
Terr i toi res du Nord -Oues t ) 
do iven t être pris en compte 
lors de l ' in terpréta t ion de ces 
ch i f f res . Les écarts dans l ' âge 
mate rne l ainsi que dans l ' a c c è s 
a u diagnost ic prénatal ou le 
r ecour s à ce dernier, d ' u n e 
p rov ince ou d ' u n terri toire à 
l ' au t r e , peuven t éven tue l lement 
exp l iquer certaines des CANADA 

d i f f é rences observées . 

E n Colombie-Br i tannique , par exemple , la p ropor t ion 
de na issances chez les f e m m e s de plus de 35 ans 
(18,1 % des na issances à l 'hôpi ta l ) est très for te et la 
p réva lence à la naissance des cas de SD y est relative-
m e n t importante (16,9 cas pour 10 000 na issances 

Figure 1 . 1 ^ - — - -

Taux de prévalence du syndrome de Down (SD), 
Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

Cas de SD pour 10 000 naissances totales** 

16 

8 
6 

4 ' 

2 

0 
1989 1990 1991 1992 1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 

, Année civile | 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
"La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 
"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les 
morti naissances. 

Figure 1 . I s / - — 

Taux de prévalence du syndrome de Down (SD), 
par province/territoire, Canada, 1997-1999* 

h — — 1 

H 
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i Cas de SD (ICà 95' %) pour 10 000 naissances totales** 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1997-1999. 
'Taux combinés pour les trois années comprises entre 1997 et 1999. 
"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 
IC - intervalle de confiance. 
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totales), alors que l ' i nve r se s ' o b s e r v e à Ter re -Neuve 
(10,1 % de na issances à l ' hôp i ta l chez les f e m m e s 
de plus de 35 ans et u n e p réva lence des cas de SD 
à la naissance de 12,9 cas p o u r 10 000 naissances 
totales). La propor t ion de na i s sances à l 'hôpital chez 
les f e m m e s de plus de 35 ans dans les provinces et 
terri toires est p résen tée à l ' a n n e x e D, tableau D1.2 . 
L ' A C A S S n ' e s t pas e n m e s u r e de s tandardiser les 
taux de préva lence du SD se lon les na issances à 
partir de l ' âge materne l , ni d ' é t u d i e r la ques t ion 
d ' a ccè s et du recours au d iagnos t ic prénatal parmi 
les provinces et terr i toires et d ' e n déterminer le l ien 
avec la préva lence du SD à la naissance . 

Comparaisons internationales 
Des compara i sons in ternat ionales des t a u x de 
préva lence à la na i s sance d u S D pour 1999 f iguren t 
au tab leau 1.3. L ' accès au dépis tage prénatal , au test 
diagnost ic et aux serv ices d ' in te r rup t ion de grossesse, 
ainsi que le recours à ces différents services, expliquent 
certains des écarts observés . L ' in f luence d u diagnostic 

Tableau 1.3 

Taux de prévalence mondiaux du syndrome de 
Down (SD)*, par pays/registre, 1999 

lllll 
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CANADA 14,4 n.d. 
Alberta (Canada) / 11,5 16,5 
Atlanta (États-Unis) 12,0 n.d. 

France/Centre-Est 4,9 16,2 

Angleterre et Pays de Galles 6,5 11,9 
Finlande : 10,0 : 21,2 : 
Hongrie 8,1 9,3 

Norvège 13,7 16,0 : 

Amérique du Sud 17,5 n.d. 
Émirats arabes unis : 18,0 '..:' n.d. 

Source : Organisation internationale des systèmes de surveillance des anomalies 
congénitales, 200115. 
'Pour 10 000 naissances totales. 
IG — interruptions de grossesse. 
n.d. - non disponible. 

prénatal dans les pays où on pratique les in t e r rup t ions 
thérapeutiques de grossesse est évidente. En 1999, 
70,2 % des grossesses pour lesquelles u n e t r i s o m i e 
21 avait été dépistée ont fait l 'objet d ' u n e in terrupt ion 
thérapeutique dans la région France/Centre-Est , cont re 
26,7 % en Alber ta (Canada)1 5 . L a p réva lence à la 
naissance du SD est supérieure en A m é r i q u e d u S u d 
et aux Émirats arabes unis où les in ter rupt ions de 
grossesse ne sont pas disponibles. 

Les dif férences dans la définit ion de m o r t i n a i s s a n c e 
peuvent éga lement expliquer les var iat ions in te r -
nationales observées dans la prévalence d u S D à 
la naissance. Pour l 'Angleterre et le Pays de G a l l e s , 
par exemple , la mort inaissance est fonc t ion d e l ' â g e 
gestationnel, lequel doit être de 24 semaines ou p lus , 
alors que dans la plupart des provinces et t e r r i to i res 
du Canada, mort inaissance s 'entend d ' u n e m o r t 
fœtale à un âge gestat ionnel de 20 semaines o u 
plus ou à un poids à la naissance de 500 g ou p lus . 
E n conséquence, les cas de SD s 'é tant so ldés p a r 
une interruption spontanée ou une in ter rupt ion 
thérapeut ique de la grossesse entre 20 et 24 s e m a i n e s 
de gestat ion ne peuvent f igurer dans les c h i f f r e s sur 
la prévalence du SD à la naissance en A n g l e t e r r e et 
au Pays de Galles, alors que la plupart figureront dans 
les chiffres canadiens. 

Impact du diagnostic prénatc 
prévalence du syndrome de 
la naissance 
Les taux de prévalence à la naissance s o u s - e s t i m e n t 
le nombre réel de cas de SD car les a v o r t e m e n t s 
spontanés précoces et les interruptions d e g r o s s e s s e 
ne sont pas comptabi l isés dans les ch i f f res f o u r n i s . 
Les est imations des taux d ' avor tement s p o n t a n é ent re 
un mois et demi et le terme se limitent a u x é t u d e s 
portant sur des f e m m e s d ' un certain âge et s o n t t r è s 
variables, allant de 15 % à 24 %1 6 . Les t aux d e 
prévalence, compor tant les interruptions de g ros se s se , 
sont saisis par les p rogrammes de su rve i l l ance qu i 
disposent d ' un registre fœtal (tableau 1.3). En Alber ta , 
un registre fœtal a été créé en 1997, année au c o u r s 
de laquelle on a répertorié 40 naissances v i v a n t e s , 
1 mortinaissance et 15 interruptions de g r o s s e s s e pour 
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c a u s e de SD. D e u x ans plus tard, en 1999, le registre 
de 1 'Alber ta enregis trai t 42 naissances vivantes, 
3 mor t ina i s sances et 20 interrupt ions de grossesse. 

D e p u i s 1993, le Comité du diagnost ic prénatal de 
l 'Organ i sa t i on internat ionale des systèmes de 
surve i l lance des anomal ies congéni ta les (OISSAC) 
éva lue le r ecour s au diagnost ic prénatal et l ' impact 
de l ' i n te r rup t ion médica le de grossesse sur les taux 
de p réva lence à la na issance du SD dans les pays où 
l ' in te r rup t ion de grossesse est autorisée1 5 . Au cours 
des sept de rn iè res années , le Comi t é a remarqué que 
c ' e s t p réc i sément dans les pays ou les régions où le 
t a u x d ' in te r rup t ion de grossesse est le plus important 
que la d iminu t ion de la prévalence du SD à la 
na issance es t la plus marquée . 

Mesures de prévention 
Toutes les f e m m e s peuven t concevoir un enfant 
a t te int du SD. Les f e m m e s qui retardent leur 
grossesse j u s q u ' à un âge avancé ont plus de r isques 
de concevo i r un enfant atteint d ' u n SD et il n ' ex i s t e 
a u c u n e m e s u r e connue permet tant d ' inf léchir ou 
d ' a t t énue r le r isque que court une f e m m e en raison 
de son âge. L e s tests prénatals permettent le diagnostic 
d u S D p e n d a n t la grossesse. Pu i sque cette a f fec t ion 
n e peut être « guér ie », le seul choix possible est de 
m e n e r la g rossesse à t e rme ou de l ' in ter rompre . D u 
p o i n t de v u e de la p révent ion tertiaire, les enfants 
a t te ints du S D au C a n a d a bénéf ic ient de soins pluri-
d isc ip l ina i res qui t iennent compte de leurs besoins 
phys iques et intel lectuels et opt imisent ce faisant leur 
san té et leur bien-être généra l . 

Résumé 
L e s y n d r o m e de D o w n reste l ' aberra t ion chromo-
somique la p lus f réquente au Canada . Puisque de 
n o m b r e u s e s f e m m e s re tardent leur grossesse et 
conço iven t ta rd dans leur vie reproduct ive et dans 
la mesure o ù le dépis tage prénata l se généralise 
p o u r les f e m m e s encein tes de tout âge au Canada, 
l ' ana lyse con t inue des taux de prévalence du SD 
s ' i m p o s e p o u r bien interpréter la prévalence de ce 
s y n d r o m e au fil du t e m p s ainsi que l ' in f luence de 
ces deux p h é n o m è n e s sur les t aux canadiens de SD. 

Références 
1. Harper PS. Practical Genetic Counselling, 

5e édition. Boston : But terworth He inemann , 
1998: 56-70. 

2. Racial disparities in med ian age at death of 
persons wi th D o w n synd rome — Uni ted States, 
1968 1997. Morb Mortal Wkly Rep (MMWR) 
2001; 8: 463-5. 

3. Yang Q, Rasmussen S A , Friedman J M . Morta l i ty 
associated with D o w n ' s syndrome in the U S A 
f rom 1983 to 1997: a populat ion based study. 
Lancet 2002; 359: 1019-25. 

4. Wisniewski KE, Wisn iewsk i HM, Wen GY. 
Occurrence of neuropathological changes and 
dement ia of A l z h e i m e r ' s disease in D o w n ' s 
syndrome. Ann Neurol 1985; 17: 278-82. 

5. O M I M (Online M e n d e l i a n Inheritance of Man) . 
Down syndrome. Entry #190685, 2001. 
(Disponible : www.3.ncbi .n lm.nih .gov) . 

6. Leonard S, Bower C, Petterson B, Leonard H. 
Survival of infants b o r n with D o w n ' s syndrome: 
1980 1996. Paediatr Perinat Epidemiol 2000; 2: 
163-71. 

7. Zipursky A, Peters M , Poon A. Megakaryob las t i c 
leukemia and D o w n syndrome — A review. 
Dans : M c C o y E E , Eps te in CJ (éds.), Oncology 
and Immunology of Down syndrome. New York: 
Alan R. Liss Publ i sher , 1987: 33-56. 

8. Jones KL. Smith's Recognizable Patterns of 
Human Malformation, 4e édition. Toronto : 
W.B. Saunders C o m p a n y , 1988: 10-2. 

9. Santé Canada. Rapport sur la santé périnatale 
au Canada, 2000. O t t a w a : Ministre des T r a v a u x 

publics et Services gouvernementaux Canada, 

2000. 

10. Stoll C, Alembik Y, Dot t B, Roth MP. Study o f 
Down syndrome in 238 ,942 consecut ive bir ths . 
Ann Genet 1998; 41: 44-51. 

Les anomalies congénitales au Canada - Anomalies réductionnelles des membres (J33 

http://www.3.ncbi.nlm.nih.gov


11. Kal len B, Kar l s son P, Lunde l l M , Wal lgren A , 
H o l m LE . O u t c o m e o f r ep roduc t ion in w o m e n 
irradiated fo r h e m a n g i o m a in infancy. Radiat Res 
1998; 149: 202-8 . 

12. Ka l l en K. D o w n ' s s y n d r o m e and materna l 
smok ing in ear ly p regnancy . Genet Epidemiol 
1997; 14: 77-84 . 

13. Kl ine J, Lev in B , K i n n e y A , Stein Z , Susser M , 
Warbur ton D. Cigare t t e s m o k i n g and spon taneous 
abor t ion o f k n o w n ka ryo type . Prec i se data but 
uncer ta in in fe rences . Am J Epidemiol 1995; 141: 
417-27 . 

14. J ames SJ, P o g r i b n a M , Pogr ibny IP, M e l n y k S, 
H i n e RJ, G i b s o n JB, Yi P, T a f o y a D L , Swenson , 
D H , Wi l son V L , G a y l o r D W . A b n o r m a l fo la te 
me tabo l i sm and m u t a t i o n in t h e methy lene te t ra -
hydro fo la t e reduc tase gene m a y be mate rna l r i sk 
fac tors fo r D o w n s y n d r o m e . Am J Clin Nutr 
1999; 70: 495 -501 . 

15. In ternat ional C l e a r i n g h o u s e fo r Bir th Defec t s 
Mon i to r ing Sys tems . C h a p t e r 11: Prenata l 
Diagnos i s and D o w n S y n d r o m e , 1999. In: 
Annual Report. R o m e , Italy, 2001 : 197-200. 

16. B e n n P, E g a n J F X . Le t te r s t o the Edi tor : Survival 
of Down syndrome in utero. Prenat Diagn 2000; 
20: 432-3 . 

Les anomalies congénitales au Canada — Syndrome de Down (trisomie 21) 

Anomalies du 
tube neural 

es anomalies du tube neural (ATN) sont 
des malformations congénitales du 
système nerveux central parmi les plus 

fréquentes et les plus graves. La mortalité 
attribuée aux ATN a décliné au Canada depuis 
les années 1 980' ; toutefois, ces anomalies 
restent une cause importante de mortalité et 
de morbidité chez les nourrissons, les enfants 
et les jeunes adultes2. 

Les anomalies du tube neural résultent du 
défaut de fermeture du tube neural pendant 
l'embryogenèse, environ 25 à 27 jours après 
la conception3. Les ATN les plus fréquentes 
sont l'anencéphalie et différentes formes 
de spina bifida. L'anencéphalie résulte de la 
non-fermeture du tube neural à l'extrémité 
caudale (supérieure), une anomalie mortelle 
caractérisée par l'absence totale ou partielle 
de la voûte crânienne et des hémisphères 
cérébraux3'4. Le spina bifida se caractérise 
pour sa part par un défaut de fermeture du 
tube neural au niveau de la colonne vertébrale. 
Les problèmes neurologiques associés au 
spina bifida dépendent de la taille et de 

l'emplacement de l'anomalie3 '4. Le tab leau 
clinique varie de l'absence de handicap 
physique aux séquelles permanentes a u 
nombre desquelles figurent l 'hydrocéphalie, la 
scoliose, la paralysie des membres infér ieurs, 
l'incontinence fécale et urinaire, les cr ises 
épileptiques et la déficience intel lectuel le4 . 

Les anomal ies du t u b e neura l son t le r é s u l t a t d ' aber -
ra t ions chromosomiques , d e s y n d r o m e s g é n é t i q u e s 
et d ' u n e exposi t ion à des a g e n t s t é r a t o g è n e s dans 
l ' env i ronnement . D a n s la p l u p a r t des cas , t o u t e f o i s , 
les A T N sont d ' o r ig ine mul t i fac tor ie l le e t c o n c e r n e n t 
des couples en bonne santé, sans p rob lèmes par t icul iers 
de grossesse, de santé ou génétiques5"8 . L e s risques 
de récurrence pour les couples ayan t u n e n f a n t at teint 
d ' u n e anomalie isolée du t ube neural , sans a n t é c é d e n t s 
fami l iaux supplémenta i res , sont de l ' o r d r e d e 2 % à 
5 % et fonc t ion du r isque é v a l u é dans l a p o p u l a t i o n 
générale5 . D ' a u c u n s p ré t enden t que ces c h i f f r e s 
surest iment le r isque actuel de r é c u r r e n c e 8 . 

P lus ieurs études épidémiologiques ont d é m o n t r é l ' e f f e t 
protecteur et prévent i f de la c o n s o m m a t i o n pé r i -
concept ionnel le de mu l t i v i t amines c o m p o r t a n t de 
l ' a c ide fo l ique sur l 'appari t ion des ATN 9" 1 4 . O n pense 
en effe t que l ' ac ide fo l ique c o n f è r e u n e p r o t e c t i o n 
cont re plusieurs cas d ' A T N d ' o r i g i n e m u l t i f a c t o r i e l l e . 

Pa rmi les facteurs mate rne l s assoc iés à u n r i s q u e 
acc ru d ' A T N f igurent les c a r e n c e s m a t e r n e l l e s en 
v i tamine B12 , la prise d ' an t i convu l s ivan t s , le d iabète 
insulinodépendant et l ' obés i té . U n bi lan m a t e r n e l 
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en vitamine B12 insuff isant p rovoqué par exemple 
par une maladie inf lammatoi re de l ' intest in ou une 
anémie pernicieuse const i tuent des facteurs de r isque 
indépendants d 'ATN 1 5 . La prise d 'an t iconvuls ivants 
et plus part icul ièrement d ' a c i d e valproïque pendant le 
premier tr imestre de la grossesse augmente de 1 % à 
2 % le risque de spina bifida1 6 , 1 7 . Le r isque associé à 
un diabète insul inodépendant maternel mal équi l ibré 
est d 'envi ron 1 %1 8 , 1 9 . De plus en plus de données 
semblent indiquer que les r isques d 'ATN chez les 
enfants de f emmes obèses sont pra t iquement deux 
fois plus élevés18 ,20 ,21. N o u s ne savons pas si l ' ac ide 
folique a le m ê m e ef fe t prévent i f chez les f e m m e s 
obèses ou atteintes de diabète insul inodépendant 
ou chez celles qui prennent des ant iconvulsivants 2 2 . 

I'1." 'i C'j'if T ! : \ '.>:V • >.. '<„: ,, 

• . 'Ai ;>i, .,-V" 

':(.•" -.r, I (:':..,':,!.- : ; »w;>| p. il-

Les influences génét iques sous- jacentes n ' on t pas 
encore été bien identifiées. Des recherches donnent 
à penser que les anomal ies du métabo l i sme de 
l 'homocysté ine résultant de muta t ions sur le gène de 
la méthylène- té t rahydrofolate réductase const i tuent 
un facteur de risque génétique indépendant d 'ATN2 4 , 2 5 . 
La fréquence de la mutat ion C 6 7 7 T sur le gène de la 
méthylène- té t rahydrofolate réductase dans certains 
groupes ethniques est plus ou moins liée à la préva-
lence à la naissance des ATN2 4 . 

Des chercheurs on t étudié le rapport des ATN a v e c 
d ' au t res facteurs génét iques et envi ronnementaux 
c o m m e les grossesses gémellaires , l ' hyper thermie , 
la prise d ' i nduc teu r s de l 'ovulat ion, l 'exposi t ion a u x 
produits dérivés d u chlore dans l ' eau potable et les 
grossesses rapprochées . Aucun effet concluant n ' a 
été démontré7 , 2 6 , 2 7 . Les variat ions géographiques d u 
risque peuvent s 'expl iquer en partie par les d i f fé rences 
dans la recherche et la classif ication des cas28 ,29 . 

Taux de prévalence des anomalies 
du tube neural au Canada 
En 1999, la prévalence des ATN à la naissance a u 
Canada (provinces et terr i toires) était de 5,8 cas p o u r 
10 000 naissances totales, soit 195 cas au total. L e 
t aux de 1999 (sauf la Nouvel le -Écosse) était de 
5,6 cas pour 10 000 naissances totales. Il s ' ag i t d ' u n 
recul s ignif icat i f par rappor t au taux de 11,1 cas p o u r 
10 000 na issances déclaré en 1989 (figure 2.1; vo i r 
éga lement les tableaux D2.1 et D2.3 à l ' annexe D ) . 

Figure 2.1 

Taux de prévalence des anomalies du tube neural 
(ATN), Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

:Çgs des ATN'pour• Ï0 000 naissdnces totales*^ 
12 

io i1- lTuT 

5,6 5,6 

1989 1990 1991 1992 1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 

Année civile 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
*La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 
"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 
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£ ? e p u i s 10 ans, au Canada , la p réva lence à la 
n a i s s a n c e de l ' anencépha l i e et d u spina b i f ida a 
d é c l i n é . E n 1999, pour le C a n a d a (sauf la Nouve l l e -
E c o s s e ) , la prévalence à la na issance de l 'anencéphal ie 
é t a i t de 0,9 cas pour 10 000 na i s sances totales, soit 
3 1 cas, contre 2,2 cas pour 10 000 naissances totales 
CJVL 81 cas en 1989. D e m ê m e , la prévalence à la 
• n a i s s a n c e du spina b i f ida en 1999 pour le Canada 
( s a u f la Nouve l l e -Écosse ) é tai t de 4,0 cas pour 10 
OOO naissances totales, soit 130 cas, contre 8,0 cas 
p o u r 10 000 naissances totales ou 299 cas en 1989. 
L a prise accrue de supp lémen t s v i taminiques ainsi 
q u e le recours p lus f r équen t au diagnost ic prénatal 
e t à l ' in terrupt ion médica le de la grossesse pourraient 
a v o i r contr ibué à réduire la p réva lence des ATN à la 
r aa i s sance . L ' impac t vér i table de l ' enr ich issement des 
a l i m e n t s en acide fo l ique (voir Mesures de prévention 
c i - d e s s o u s ) ne pourrai t se vo i r dans les ch i f f res 
p r é s e n t é s puisque l ' en r i ch i s semen t obligatoire n ' a 
d é b u t é q u ' e n n o v e m b r e 1998. U n e survei l lance 
r e n f o r c é e s ' i m p o s e pour pouvo i r évaluer préc isément 
l ' i m p a c t de l ' en r ich i s sement de s al iments en ac ide 
f o l i q u e sur la survenue des A T N au Canada. 

Taux de prévalence dans les 
p r O V i n C e S e t t e r r i t o i r e s „ Terre-Neuve 

île-du-Prince-Édouard 

L a prévalence à la na issance d e s Nouvelle-Écosse 
A T N au Canada , entre 1997 et 1999, Nouveau-Brunswick 
( f i g u r e 2.2; voir éga lement les t ab leaux Québec 
D 2 . 4 et D2.6 de l ' a n n e x e D ) var ie Ontario 
é n o r m é m e n t se lon les rég ions . Les Manitoba 
p r o v i n c e s de l 'A t l an t ique (Ter re -Neuve Saskatchewan 
e t Nouvel le-Écosse) a f f i chen t les t aux Alberta 
l e s plus élevés, soit u n t aux respec t i f Colombie-Britannique 
d e 9,7 et 9,5 cas pour 10 000 Y u k o n 

n a i s s a n c e s totales. L ' î l e -du -Pr ince - T e r H t o i r e s d u N o r d " 0 u e s t 

E d o u a r d , le Yukon et les Terr i toires 
d u Nord-Oues t n ' o n t déc laré a u c u n cas d ' A T N 
p e n d a n t les trois années cons idérées . Le t aux 
enreg is t ré en Alber ta est de 4 ,6 cas pour 10 000 
n a i s s a n c e s totales, soit le t a u x le p lus bas au Canada . 
L e s d i f férences dans les appor t s a l imentai res d ' a c i d e 
fo l i que et la supp lémenta t ion v i taminique , ainsi que 
d a n s le bagage géné t ique et dans l ' accès et le recours 
a u x services de dépis tage préna ta l , peuvent avoir 
con t r ibué aux var ia t ions obse rvées . 

Comparaisons internationales 
Les compara i sons in ternat ionales des taux 
d ' anencépha l i e et d e spina b i f ida enregistrés en 1999 
au C a n a d a et dans p lus ieurs autres pays et territoires 
sont présentées au t ab leau 2.1. Plusieurs pays, dont 
le Canada , ont enregis tré des t aux de prévalence 
d ' anencépha l i e à la na i ssance inférieurs à 1,0 cas 
pour 10 000 na issances to ta les . Pour le Centre-Est 
de la France, le t aux enregis t ré au deuxième trimestre 
de grossesse et le t aux de prévalence à la naissance 
de l ' anencéphal ie se sont établis respectivement à 1,5 
et 0,0 cas pour 10 000 naissances totales, ce qui donne 
à penser que 100 % des cas d ' anencépha l ie ont été 
dépistés et ont donné lieu à une interruption de 
grossesse. C ' e s t en A m é r i q u e du Sud, où les inter-
ruptions de grossesse sont illégales, que l 'on enregistre 
les plus forts taux de prévalence d'anencéphalie et de 
spina b i f ida à la na i s sance au monde . 

Figure 2.2j 

Taux de prévalence des anomalies du tube neural 
(ATN), par province/territoire, Canada, 1997-1999* 

Aucun cas déclaré 

CANADA 

Aucun cas déclaré 

Aucun cas déclaré 

H 
0 10 20 30 

Cas d'ATA' (fC à 95 %) pour. 10 OOO naissances totales** 

40 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1997-1999. 

"Taux combinés pour les trois années comprises entre 1997 et 1999. 

"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les mortinaissances. 

IC - Intervalle de confiance. 
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Tableau 2.1 J 

faux de prévalence mondiaux de 1' anencéphalie et du spina bifida*, par pays/registre, 1999 

• • • • • • • • H H H ^ H H H j H r a ^ ^ & n s 
f V f[»/V-l ' -Ut> rp-4 U„ - "'MrV-rt Q H H 

• R C S E f f l B (• 11 -«• 'C- uW <-> f -r > U4-* i ' 

CANADA 0,9 n.d. 4,0 n.d. 
Alberta (Canada) 1,0 . 1,3 .;/::•;. •Y: ' ' : 3 '4 ••".... 3,9 
Atlanta (États-Unis) 1,5 n.d. 0,6 n.d. 
France/Centre-Est 0,0 .'1,5- -, ' V;- 0,7 3,5 
Angleterre et Pays de Galles 0,-4 2,7 1,0 2,8 
Finlande : 0,2 3,1 • 2 ,2 Y', ' 3,4 
Hongrie 0,1 2,1 1,6 3,1 
Norvège 2,5 5,3 4,2 6,2 
Amérique du Sud 7,6 n.d. 11,7 n.d. 
Émirats arabes Unis 7,7 6,4 ; n.d. 

Source : Organisation internationale des systèmes de surveillances des anomalies congénitales, 200130. 
'Pour 10 000 naissances totales. 
IG — interruptions de grossesse, 
n.d. — non disponible. 

La prévalence du spina bif ida à la naissance au Canada 
est supér ieure aux t a u x s ignalés à At lanta , en France, 
en Angle ter re , au P a y s de Gal les , en Fin lande et en 
Hongr ie . Toutefois les t a u x déc la rés par les pays 
européens a u g m e n t e n t s ens ib lemen t si l ' o n y inclut 
les interrupt ions de grossesse . L e C a n a d a ne dispose 
ma lheureusement pa s d ' e s t i m a t i o n s nat ionales 
valables des t aux d ' i n t e r rup t i on de grossesse par 
suite d ' u n diagnost ic prénatal d ' anomal i e congénitale. 
L 'Angle te r re et le P a y s de Gal les d isposent d ' u n 
p r o g r a m m e nat ional de dép is tage sér ique des ATN. 
Le faible t aux de p réva l ence des ATN à la naissance 
témoigne peut-être de l ' impor t an t e util isation qui est 
faite de ce p r o g r a m m e . 

Impact du diagnostic prénatal sur 
la prévalence des anomalies du tube 
neural à la naissance 
Le dépis tage préna ta l pa r dosage des marqueurs 
sér iques materne ls et pa r échograph ie au deux ième 
tr imestre pe rmet un dép i s t age t rès exact des A T N 
dans les popula t ions à fa ib le r isque3 1 . L a sensibil i té 

de détection des cas isolés de spina bif ida lors de 
l ' échographie du deuxième tr imestre varie entre 
50 % et 100 %, selon l 'expérience de l 'opérateur, 
l 'apparei l utilisé, le posi t ionnement du fœtus et le 
phénotype de la mère32 . La sensibilité de l 'échographie 
prat iquée au deux ième trimestre c o m m e moyen de 
détection de l ' anencéphal ie est sys témat iquement de 
l 'ordre de 98 %3 3 . L'imagerie par résonance magnétique 
peut être utile pour mieux cerner les anomal ies du 
système nerveux central du fœtus et pourrait être 
de p lus en plus util isée pour le suivi des résultats 
d Echograph ies anormaux. 

La Société des obstétriciens et gynécologues 
du Canada ( S O G C ) recommande que toutes les 
f emmes enceintes puissent avoir accès à un examen 
échographique à 18-19 semaines de grossesse3 4 '3 5 . 
De plus, la S O G C déclare que toutes les f e m m e s 
devraient pouvoir avoir accès au dépistage du 
syndrome de D o w n (SD), de la t r isomie 18 et des 
ATN par dosage des marqueurs sériques au deuxième 
trimestre de la grossesse3 6 . 
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Le t ab l eau 2.1 i l lustre l ' impac t potentiel du dépis tage 
prénatal sur la prévalence à la naissance des ATN et 
révèle q u e les t a u x sont g lobalement plus élevés dans 
les te r r i to i res où les interrupt ions de grossesse sont 
comptabil isées. L e s données des registres du Alber ta 
Congen i t a l Anomal ies Surveil lance System (ACASS) 
semblent conf i rmer que le dépistage prénatal a un 
impac t sur la p réva lence à la na issance des ATN au 
Canada 3 7 . 

Mesures de prévention 
Les as soc ia t ions médica les spécial isées du Canada 
c o m m e la Socié té canadienne de pédiatrie38 , la S O G C 
et le C o l l è g e canad ien des génét ic iens médicaux 3 9 

r e c o m m a n d e n t la supplémenta t ion en acide fo l ique 
des f e m m e s en pé r iode pér iconcept ionnel le af in de 
rédui re le r i sque d ' A T N . Toutefois , une enquête 
m e n é e auprès de s f e m m e s en âge d ' avo i r des enfants 
au C a n a d a a révé lé qu ' e l l e s étaient peu nombreuses 
à conna î t r e les avan tages de l ' ac ide folique4 0 . Santé 
C a n a d a a r é c e m m e n t lancé une campagne nat ionale 
de sens ib i l i sa t ion portant sur l ' ac ide folique et ses 
avan tages potentiels2 , 2 7 . 

C o m p t e t enu des diff icultés que présente la promotion 
e f f i cace d ' u n e supplémenta t ion généralisée, l 'enrichis-
s e m e n t de s a l iments en acide fo l ique est devenu 
ob l iga to i re au C a n a d a en n o v e m b r e 1998. L ' impac t 
de ce t te in te rvent ion dans la popula t ion générale n ' a 
pa s e n c o r e été éva lué . 

L e rô le d u d iagnost ic prénatal et de l ' interrupt ion de 
g rossesse c o m m e mesures de prévent ion secondaire 
a d é j à é té examiné . L a chirurgie fœtale consti tue une 
au t re m e s u r e de prévent ion pour réduire la morbidi té 
et la mortali té attribuables aux ATN. Les rapports 
p ré l imina i res sur les ef fe ts bénéf iques de la réparation 
ch i ru rg ica le intra-utérine du spina b i f ida sur la 
m o r b i d i t é néona ta le et infant i le sont encourageants , 
mais les expériences en la matière restent très limitées41. 
De tou te év idence , les effor ts de prévention pr imai re 
des t inés à accroî t re la consommat ion périconcept ion-
nel le d ' a c i d e fo l ique const i tuent dans l ' immédia t 
l ' a p p r o c h e opt imale . 

Résumé 
L a prévalence à la na i s sance des ATN a r ecu l é c e s 
10 dernières années a u Canada . P lus ieurs f a c t e u r s 
pourra ient expliquer le décl in qui a é té obse rvé e t 
no t ammen t le recours acc ru au d iagnos t ic p r é n a t a l et 
l ' augmenta t ion de la prise d ' a c i d e fo l ique . Il c o n v i e n t 
de maintenir la surveillance et de continuer à rechercher 
les cas faisant l 'obje t d ' u n d iagnost ic p réna t a l p o u r 
dé terminer avec précis ion les causes des t e n d a n c e s 
observées et les variat ions in te rprov inc ia les / 
interterri toriales. 
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congénitales 

Les cardiopathies congénitales (CC) 
figurent parmi les anomalies anatomiques 
les plus fréquentes et sont diagnostiquées 

chez environ 1 nouveau-né sur 100 à 1 50. 
Dans la plupart des cas, les parents n'ont pas 
d'antécédents famil iaux et la mère ne possède 
aucun facteur de risque. 

Grâce aux progrès enregistrés dans les 
techniques diagnostiques et les traitements 
chirurgicaux, les anomalies peuvent être 
diagnostiquées plus tôt et la mortalité et 
la morbidité infantiles ont régressé1. Toute-
fois, les cardiopathies congénitales graves 
continuent de miner la santé des enfants qui 
en sont atteints. Les cardiopathies congénitales 
figurent parmi les principales causes de décès 
attribuables aux anomalies congénitales au 
Canada2. Le taux de mortalité infantile directe-
ment associé aux cardiopathies congénitales 

au Canada pour les trois années comprises 
entre 1996 et 1998 s'est établi à 4,7 cas pour 
10 000 naissances vivantes. Les anomalies 
mineures et plus fréquentes sont les anomalies 
ventriculaires et la communication inter-
auriculaire, lesquelles sont assorties d'un 
pronostic favorable. Toutefois, les anomalies 
cardiaques complexes sont associées à une 
morbidité et à une mortalité importantes3. 
L'hypoplasie du cœur gauche (HCC), par 
exemple, est une anomalie relativement rare, 
responsable de près de 25 %de tous les décès 
par cardiopathie congénitale avant l'âge d'un 
an4. Entre 1981 et 1998, 894 nourrissons 
atteints de HCG sont nés au Canada. Jusque 
dans les années 1980, ce syndrome était 
invariablement fatal. Grâce aux progrès du 
traitement chirurgical échelonné et à la prise 
en charge péri et postopératoire, un petit 
nombre d'enfants peuvent aujourd'hui 
survivre à ce syndrome. Les conséquences 
neurodéveloppementales à long terme de ce 
type de tra i tement et son impact sur la qualité 
de vie des enfants qui en bénéficient demeurent 
pour une bonne part obscurs5"7. 

Les anomalies congénitales au Canada - Anomalies réductionnelles des membres Les anomalies congénitales au Canada - Anomalies réductionnelles des membres (J33 



| ((!>',i;i'l :,!*.' foli! » "J. îlli!f "'.', 1,1 >' ••> ' j 

i ,î mi") iViK'i lui -i "i* in. ni» u nUiiiit jp . ii -, ] 

I 1. ,'(, 1 ,( j.. >, il* OU", • 'h ( fn'liKi VVI, 'I < ,1 ' j 
11, . ( iir ,. , i i ii u'i'i i 'ii if, i uni 11 ' 'i i 

| l',;i, s J, !, • , '"I ilMi'H-l1'1, u l!". ' , ! 

I 'h,h( . ]| , , ,!•. I (J . JI» || .A I " . I' 10 VIv -n 1 i fin I 

1 ,i<, iIjHm 1.1! I I, -'i ij.îl. Il il"! , >"- I' ,'Mili Ml ' . " " ' j 

, ' ' K'ii. • I „ I '„« I ' I' ')( I> I 

M1 " • : - îSnt i^^ar^femsP^Vïj ' r i ; î -=f- ' ' " f - ,^V' 1"^V " '- •. •." 'V ' | 

I i -1 ' l,| ' ' 1
 | 1m1 a,( 1 .|[ l| il 1 . I ' ' ' I 

, » '< '| ». u, i .1, I j; • ' I (., « i I 1 U' I 

I !" .'li'iJ, m II A rjoi; |W1( 1 'iWIU't," 
I ,'n I I llii 1 lit' 1,1 H<< If fi. 1 , ]M' i f'.f Ul , . 

I (• ; il' j,'i.l' ,;'! l.|! " j i llr îi'i] I ' I' 4 '1,; I'. 

j M ni Û I Ml I ' ' '' »! •'! • '""j ' i 

[ ; . i;],..hif.n>.,'!i".-,,] 

1 ,»' U ), \ , I, I1 I ' I1! ,''|i' U I . < ' ' t'f 1 

< 1 fil <1 . i, 'Il I V| ' i I |! f'fl tin il .i|f 1 1 | 
1 I 'ni I, • 1 I I, ( '!• " .H- 'l > l'i 

i il, . ,»: 1 ' > lljf" /'". 1 . «.'I I "U "i 

" i ' * , I1 1 I i' " , i' ,, 'ii i ' ii 1 i ic I . i ' I 1 

1 | ' ' • 'IU ,{M ! l\ ,1 i ' 1 , | „ 

h, - ' ' < -i I ; , ; â • I le ' M nt!< „ 

r i>i i; 11 ,.ui ! ' . j • i;. i i .-t'i ' 1 ',ii i.. ' 

Ij 1 i ' ni ' 1 II I II I, Il t J ]•:• ' ' I IM ,.(:> ' A 

m.t'.n ii >"' i mu', i,"] i v i-' ) • i u;"" f 'i1 , , r 

, 1. rï, Hir !i 'lilp I k J(|,,| (.11 l.n'" " il' "V 'It S' j!«'|I '• , 'II, , , 

i!r M ^ '>.f(. .I*;!, 1' I ".I <% - I 1 I s„ i i i i '} ' >- , 

» Ul'Jili "„ I i" ,!!'. l'H i| îlfISI.i', Ml" ' k ' • '4>C . i'f/i ' I'll I' i 

1 ' ' iï ' ' ijliin Mf'tlll,-! •U||) Jîljlu ,1, ; I 

Facteurs de risque 
La major i t é des cardiopathies congénitales isolées 
sont d 'o r ig ine mult i factor ie l le . Elles sont aussi 
f r é q u e m m e n t associées à d ' au t res malformat ions 
congéni ta les ou aberrat ions chromosomiques , font 
partie d ' u n syndrome génét ique ou résultent directe-
ment d ' u n e exposi t ion tératogène. 

Les cardiopathies congéni tales sont f réquentes dans 
les cas d ' aneup lo ïd ie chromosomique , comme le 
syndrome de Down (SD), les t r isomies 13 et 18 
et le syndrome de Turner (45X). En outre, certaines 
cardiopathies congéni ta les sont plus fréquentes en 
présence de certaines aberrat ions chromosomiques. 
Par exemple, les anomalies du canal atrioventriculaire 
et la coarctation de l 'aor te sont comparat ivement plus 
f réquentes que toute autre cardiopathie congénitale 
respectivement chez les porteurs d ' u n syndrome de 
Down et d ' un syndrome de Turner1 '. La découverte de 
la microdélétion du ch romosome 22ql 1, généralement 
observée dans les cardiopathies de type conotroncal 
non-syndromiques , a mis davantage en lumière 
les causes génét iques profondes des anomalies du 
développement du cœur et de nombreux syndromes 
assortis de manifes ta t ions cardiaques . 

IJn vaste corpus de données a révélé l 'existence 
d ' un lien entre la supplémentat ion périconception-
nelle en acide fol ique et la réduct ion de la survenue 
et de la récurrence des anomal ies du tube neural. 
Des études récentes donnent désormais à penser 
que la prise de mui t iv i tamines contenant de l'acide 
folique exerce un effet protecteur comparable contre 
les mal format ions cardiaques complexes de type 
conotroncal1""1-'. 

Près de 2 % des cardiopathies congéni ta les seraient 
dues à des agents envi ronnementaux 1 \ Parmi les 
agents téra togènes connus figurent l ' abus d'alcool 
par lan iè re , la rubéole, Phydanto ïne , la thalidomide 
et Faccutane. Le diabète insui inodépendant mal 
équilibré et la phényieétonur ie consti tuent deux 
facteurs de r isque maternels connus de cardiopathies 
congénitales. Quo iqu ' i l s ne lassent pas l 'unanimité, 
les agents et é léments suivants semblent être des 
facteurs de r isque indépendants de cardiopathies 
congénitales : prise importante de rétinol par le 
biais de suppléments1 '1; exposi t ion maternel le aux 
herbicides1 5 ; maladie fébri le" ' ; grossesse gémellaire 
monozygote1 ' ; âge de la mère supérieur à 40 ans9; et 
âge du père supérieur à 35 ans17. Le taux de prévalence 
des cardiopathies congéni ta les en fonct ion de l'âge 
maternel est présenté au tableau 3.1. 
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Tableau 3.1 

Taux de prévalence des cardiopathies congénitales (CC)* 
en fonction de l'âge maternel, Californie, 1995 

< 18 

18-19 

20-24 

25-29 

30-34 

> 35 

37,0 

40,0 

34,0 

35,0 

47,0 

84,0 

Source : California Birth Defects Monitoring Program, 199518. 
'Pour 10 000 naissances totales. 

Taux de prévalence des cardiopathies 
congénitales au Canada 
Déte rmine r la préva lence réelle à la naissance des 
card iopath ies congéni ta les n ' e s t pas chose facile en 
raison des diff icul tés liées à la collecte des données et 
à la vérif icat ion du diagnostic. Le sous-dénombrement 
des cardiopathies congéni ta les mineures immédiate-
men t après la naissance est très vraisemblable, notam-
ment en l ' absence d 'échocardiographie. Inversement, 
le su r -dénombrement de certaines cardiopathies 
congéni ta les est éga lement possible1 , 1 9 . Par exemple , 
la pers is tance man i fes t e du canal artériel signalée 
chez un enfan t né avant t e rme n ' e s t pas nécessaire-
m e n t une anomal ie congéni ta le puisque le canal 
artériel es t phys io log iquement présent chez tous les 
fœtus avan t 34 semaines de gestation. Compte tenu 
de ces l imites, nous brosserons un tableau général 
des cardiopathies congéni ta les , lequel sera suivi 
d ' u n e évaluat ion plus précise de l 'hypoplasie du 
cœur gauche qui est plus susceptible d ' ê t re bien 
d iagnos t iquée après la na issance . 

E n 1999, au Canada (provinces et territoires), la 
p réva lence des cardiopathies congénitales à la 
na issance était de 104,0 cas pour 10 000 naissances 
totales, soi t 3 518 cas. L a prévalence à la naissance 
des cardiopathies congéni ta les déclarées au C a n a d a 

(sauf la Nouvel le -Écosse) a a u g m e n t é en l ' e space d e 
10 ans (entre 1989 et 1999) (voir la f igure 3.1 et le 
tableau D3.1 de l ' a n n e x e D) . Les communica t ions 
interventriculaires et in te raur icu la i res sont les 
cardiopathies congéni ta les les p l u s f réquentes , p o u r 
lesquelles la prévalence à la na i s sance aff iche Line 
tendance à la hausse. 

En 1999, p a r exemple , les t a u x d e préva lence de c e s 
deux anomal ies au C a n a d a ( sauf la N o u v e l l e - É c o s s e ) 
s 'é tabl issaient r e spec t ivemen t à 35 ,6 et 42 ,3 cas p o i i r 
10 000 naissances tota les , c o n t r e respect ivement 3 2 , 8 
et 22,3 cas pour 10 0 0 0 n a i s s a n c e s totales en 1989. 
La codification des c o m m u n i c a t i o n s interventr iculaires 
et interauriculaires n ' e s t p a s t ou jou r s uniforme. L e s 
petites communications interventriculaires, par e x e m p l e , 
sont souvent bénignes et s e résorbent spon tanément 
pendant les premiers mois d e la vie . Certains t en ï to i res / 
registres incluent les c h i f f r e s sur les c o m m u n i c a t i o n s 
interventriculaires et interauriculaires non-s ignif ica t ives 
sur le plan clinique dans leurs statistiques sur les c a r d i o -
pathies congénitales, a lors que d ' a u t r e s ne le font p a s . 

Taux de prévalence des cardiopathies congénitales (CC), 
Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 
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Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
*La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 
"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 
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Figure 3.2 -

Taux de prévalence de l'hypoplasie du cœur gauche 
(HCG), Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

S, HCG pour ÏO 000 naissances' totales** : 

10 
8 
6 

0 ' 
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Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
*La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 
"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 

Taux de prévalence dans les 
provinces et territoires 
Puisque la validité des taux déclarés par le Système 
canadien de surveillance des anomalies congénitales 
s 'est avérée plus grande pour l ' H C G que pour la 
plupart des autres catégories de cardiopathies 
congénitales2 1 , les comparaisons provinciales et 
territoriales qui figurent à la figure 3.3 (voir également 
le tableau D3.3 de l ' annexe D) se limitent à ce 
syndrome. La prévalence à la naissance de l ' H C G 
pour les trois années comprises entre 1997 et 1999 
varie entre 0 cas pour 10 000 naissances totales dans 
l ' î le-du-Prince-Edouard, au Nouveau-Brunswick, au 
Ytikon et dans les Territoires du Nord-Oues t à 6,8 cas 
pour 10 000 naissances totales (20 cas) en Nouvel le-
Ecosse. Les variations dans les taux provinciaux/ 
territoriaux peuvent être dues en partie aux différences 
dans la constatation des cas et dans la proport ion des 
naissances attribuables à des f emmes plus âgées. 

L 'augmenta t ion de la p réva lence des cardiopathies 
congénitales à la na issance peu t t raduire un change-
ment dans leur d é n o m b r e m e n t au fil du temps ou une 
augmentat ion du t aux de natal i té chez les f e m m e s 
plus âgées. Ma lheu reusemen t , il est 
impossible de strat if ier les données 
nationales sur les card iopa th ies 
congénitales en fonc t ion de 
l ' âge maternel , des aberra t ions 
chromosomiques cor respondan tes ou 
des autres facteurs de r isque. Plusieurs 
autres pays notent une t endance à la 
hausse du taux de card iopath ies 
congénitales, laquel le est 
essentiel lement at t r ibuable 
à l ' augmenta t ion du n o m b r e 
de cas dénombrés 2 0 . 

A u Canada en 1999 (provinces et territoires), 
la prévalence à la na i ssance d e l ' H C G s 'é tabl issai t 
à 2,8 cas pour 10 000 na i ssances totales, ou 94 cas. 
Le taux au Canada (sauf la Nouve l l e -Écosse ) est 
demeuré re la t ivement cons tant pour la décennie de 
1989-1999 (f igure 3.2; voir éga lement le tableau D3.2 
à l ' annexe D). 

Figure 3.3) 

Taux de prévalence de l'hypoplasie du cœur gauche 
(HCG), par province/territoire, Canada, 1997-1999* 
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Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1997-1999. 
"Taux combinés pour les trois années comprises entre 1997 et 1999. 
"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 
IC - intervalle de confiance. 
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Comparaisons internationales 
L 'Organ i sa t i on internationale des systèmes de 
su rve i l l ance des anomal ies congéni tales (OISSAC) 
l imite la déclarat ion des cardiopathies congénitales 
à t ro is anomalies complexes. Ces anomalies sont 
l 'HCG, la tétralogie de Fallot et la transposition des 
gros vaisseaux qui sont faci lement diagnost iquées à 
la n a i s s a n c e ou au m o m e n t de l 'autopsie. Les taux 
de p r é v a l e n c e à la naissance de l ' H C G sont présentés 
au t a b l e a u 3.2. C o m m e nous l ' avons fait remarquer, 
les t a u x déclarés aff ichent des variations considérables 
et f l u c t u e n t entre 0,5 cas pour 10 000 naissances 
en Angle te r re et au Pays de Galles et 5,1 cas pour 
10 000 naissances totales dans les Émirats arabes unis. 

Tableau 3 . 2 ^ 

Taux de prévalence mondiaux* de l'hypoplasie du 
cœur gauche (HCG), par pays/registre, 1999 

Ifttfw.rai'dH 'A | 

te 
•U-J-'il'V̂ fenpr̂  

•ai'K'l t-iH*i-W= 
•HRQnrH 

CANADA 2,8 n.d. 

Alberta (Canada) 2>1 2,1 

Atlanta (États-Unis) 2,9 n.d. 

Australie (1998) 1,5 1,9 
France/Centre-Est 1,5 2,3 

Angleterre et Pays de Galles 0,5 0,8 

Finlande 4,0 4,5 

Hongrie 0,8 0,8 

Norvège 2,5 3,3 

Amérique du Sud 1,1 n.d. 

Émirats arabes unis 5,1 n.d. 

Source : Organisation internationale des systèmes de surveillance des 
anomalies congénitales, 2001™. 
"Pour 10 000 naissances totales. 
IG - interruptions de grossesse. 
n.d. - non disponible. 

Impact du diagnostic prénatal sur 
la prévalence à la naissance des 
cardiopathies congénitales 
L'échocardiographie fœtale, pratiquée à 20-23 semaines 
de gestation, est de p lus en p lus utilisée pour identif ier 
les cardiopathies congéni ta les complexes. Cela d o n n e 
aux parents le choix en ce qui concerne la prise en 
charge et l ' i s sue de la grossesse. Les couples qui 
décident de mener la grossesse à te rme peuvent ainsi 
choisir une prise en charge obstétr ique et néonatale 
di f férente et plus par t icul ièrement d ' accoucher dans 
un centre de soins tert iaires où des soins néonatals 
intensifs rapides permettront vraisemblablement de 
réduire la morbidité e t la morta l i té infantiles7,22"24. 
Pour les grossesses à haut r isque ciblées, plus de la 
moit ié des cardiopathies congénitales graves peuvent 
être décelées par dépistage échographique détail lé 
et échocardiographie fœta le de contrôle. Toutefois , 
la détect ion des cardiopathies congénitales par 
échographie systématique, dans la populat ion 
générale, est moins précise que par échocardiographie 
pédiatr ique postnatale. 

À l ' except ion du Centre-Est de la France et peut-être 
de la Finlande, les pays qui communiquent à l ' O I S S A C 
leurs données sur les interruptions d e grossesse ont 
noté que le diagnost ic prénatal avait peu d ' i m p a c t sur 
la prévalence à la na i ssance de l 'hypoplasie du cœur 
gauche (HCG) (tableau 3.2) . Ces résultats vont dans 
le sens de l ' analyse ré t rospect ive de 1990-1994 
m e n é e par le sys tème de survei l lance des anomal ies 
congéni ta les d 'At lanta 2 5 . Toutefois , les études 
ef fectuées vers le milieu des années 1990 signalent 
un taux d' interruption de grossesse de près de 60 % 
en cas de diagnost ic prénata l d 'hypoplas ie du cœur 
gauche7 , 2 4 . Il convient de mainteni r une surveil lance 
rapprochée pour dé te rminer avec précision l ' impac t 
du diagnost ic prénatal sur les cardiopathies 
congéni ta les complexes . 

Mesures de prévention 
L'eff icaci té de la supplémentat ion pér iconcept ionnel le 
en mul t iv i tamines con tenan t de l ' ac ide fol ique sur 
la réduct ion de la su rvenue et de la récurrence des 
cardiopathies congéni ta les , et plus par t icul ièrement 
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des m a l f o r m a t i o n s ca rd iaques de type conotroncal , 
est signalée dans plusieurs études1 '10"12. E n conséquence, 
les e f for t s ac tue l l emen t dép loyés au Canada pour 
alléger le fardeau associé aux anomalies du tube neural 
en accro issant la supp lémen ta t i on en vi tamines des 
f e m m e s en âge d ' a v o i r des enfan t s et en enrichissant 
les a l iments en ac ide fo l ique pourra ient éga lement 
permet t re de rédui re le f a rdeau des cardiopathies 
congéni ta les . 

L e dépis tage prénata l pa r échographie prénatale et 
échograph ie fœta l e peut dans une certaine mesure 
permet t re la dé tec t ion des cardiopathies congénitales. 
L a dé tec t ion des ca rd iopa th ies congéni tales se fa i t 
aussi par dép is tage des aber ra t ions chromosomiques 
et, ensui te , des ca rd iopa th ies congéni ta les qui leur 
sont associées . C es m e s u r e s pourra ient fournir aux 
f e m m e s la poss ib i l i té d ' i n t e r r o m p r e leur grossesse 
o u de chois i r une pr i se en charge m i e u x adaptée de 
leur grossesse et d e leur accouchement . 

Résumé 

L a p réva lence to ta le à la na i ssance des cardiopathies 
congéni ta les a p rog re s sé au C a n a d a entre 1989 et 
1999. L ' a u g m e n t a t i o n d u d é n o m b r e m e n t et de la 
p ropor t ion de na i s sances c h e z les f e m m e s plus âgées 
pourra i t pos s ib l emen t exp l iquer cette tendance. La 
p réva lence à la na i s sance de l ' hypop las ie du cœur 
gauche , qui d e m e u r e u n e cardiopathie congéni ta le 
complexe importante , est restée constante. Le maintien 
de la surve i l lance e t la poursu i te des recherches 
s ' i m p o s e n t pour m i e u x c o m p r e n d r e l ' ép idémiologie 
des ca rd iopa th ies congén i t a l e s au Canada. La 
p réven t ion p r ima i r e des card iopath ies e t l ' impac t du 
d iagnos t ic préna ta l sur ces dernières et leur prise en 
charge à la na i s sance sont des d o m a i n e s qui méri tent 
une a t tent ion par t icul ière . 
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l l l a l l l l i 

l l l i i i r 

es fentes labio-palatines recouvrent 
deux anomalies génétiquement 

i différentes : la fente labiale associée 
ou non à une fente palatine (FL/P) et la fente 
palatine isolée (FP). La FL/P concerne le palais 
primaire et intéresse la lèvre, avec ou sans 
le palais. La FP ne concerne que la fente du 
palais secondaire1. Près de 400 à 500 enfants 
naissent chaque année avec une FL/P ou avec 
une FP. Bien que leur aspect puisse être fort 
éprouvant pour les jeunes parents, ces 
anomalies congénitales peuvent se corriger. 
La correction chirurgicale des fentes labio-
palatines se fait durant la première année 
de vie ou pendant l'enfance. Lorsque les 
fentes sont plus complexes, des traitements 
orthodontiques et des chirurgies plastiques 
peuvent être nécessaires jusqu'à l'adolescence. 
Toutefois, la réparation est souvent complète 
sans complications médicales chroniques. Une 
surveillance rapprochée et une intervention 
précoce pour résoudre les problèmes dentaires, 
d'élocution et d'audition ainsi que les éventu-
elles difficultés psychosociales, optimisent 

l'issue à long terme et le devenir des enfants 
affectés. L'épidémiologie des fentes labio-
palatines est présentée au tableau 4.1. 

Facteurs de risque 
L e s lèvres et le palais pr imaire se développent cinq 
à sept semaines après la concep t ion et le palais 
secondai re achève sa format ion hui t à douze semaines 
après la concept ion 2 . Les f ac teur s envi ronnementaux 
et génét iques qui perturbent ces processus embryo-
logiques complexes pendan t cet te phase critique du 
développement causent des fentes labiales et palatines. 

P lus d e 200 syndromes reconnus , d 'o r ig ine chromo-
somique ou à t ransmission mendé l i enne , comptent 
les fen tes labio-palat ines pa rmi leurs manifes ta t ions 3 . 
Lo r sque l ' e x a m e n clinique s o i g n é permet d ' exc lure 
les causes syndromiques , la ma jor i t é des cas isolés 
de fentes labio-palat ines sont a lors réputées d ' o r ig ine 
mul t i fac tor ie l le . Les r isques de récurrence de fente 
labiale et de f e n t e palatine i solée dépendent de la 
grav i té de la fen te , du nombre d e cas dans la famil le , 
d u sexe de l ' en fan t concerné et dans le cas d ' u n e 
fen te labiale a v e c ou sans f e n t e palat ine, du taux de 
préva lence de cette anomal ie dans la populat ion 1 . 

D a n s la vaste major i t é des cas, il n ' ex is te aucune 
é t io logie envi ronnementa le ident i f iable . Plusieurs 
m é d i c a m e n t s et agents env i ronnemen taux peuvent 
néanmoins contr ibuer à l ' appar i t ion des fentes labio-
palat ines , voi re en augmente r le r i sque c o m m e le 
tabagisme, la consommat ion d ' a l coo l et la prise de 
certains médicaments , n o t a m m e n t les dér ivés de 
l 'acide rétinoïque, la phénytoïne et la triméthadione4"6. 
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Tableau 4.1 

Épidémiologie des fentes labio-palatines 

Taux de prévalence' 1,3,8 Voir « Répartition raciale » ci-dessous 
- 50 % sont des fentes labiales avec 
fente palatine 

1/2 500 
- 30 % sont des fentes palatines isolées 

Répartition par sexe1'1 Plus fréquente chez les sujets de sexe masculin 
Ratio d'environ 2 garçons pour 1 fille; toutefois, 
la répartition par sexe varie selon la race 

Plus fréquente chez les filles 
Ratio d'environ 2 filles pour 1 garçon 
pour les fentes complètes du palais 
dur et du palais mou et d'environ 
1 fille pour 1 garçon pour les fentes 
du palais mou seulement 

Répartition raciale1 Chinois : 1,7 cas pour 1 000 naissances 
Chinois résidant en Colombie-Britannique : 1,89>10 

Amérindiens : 3,6 cas pour 1 000 naissances 
Indiens de la Colombie-Britannique : 
3,7 cas pour 1 OOO9'10 

Blancs : 1,5 à 2,0 cas pour 1 00011 

Prévalence comparable, 
toutes races confondues 

Étiologie12'13 

• vraisemblablement multifactorielle 
• monogénique (syndrome) 
• tératogénique 
• chromosomique 
• perturbation ou déformation 
• inconnue 

Résumé de Shprintzen et coll.12 

(N=364) 
54% 
13 % 
3 % 
3 % 
5 % 
22% 

Résumé de Shprintzen et coll.12 

(fente palatine ouverte : N=330) 
41 % 
20% 
5 % 
1 % 

9 % 
24% 

Risques de récurrence empiriques 
généraux3 

• après un enfant affecté 3-5 % 
• avec un parent affecté 4 % 
• parent et enfant affectés 10 % 

1 % 
6 % 
15 % 

Prévention primaire avec supplé-
mentation périconceptionnelle 
en acide folique14-16 

Réduction des risques 
- pas toujours signalée 

Réduction des risques 
- pas toujours signalée 

'Remarque : Tous les taux sont exprimés par rapport à l'ensemble des naissances (naissances vivantes et mortinaissances). 
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D ' a u c u n s avancent que la café ine pouvait f igurer 
pa rmi les agents ét iologiques possibles, mais pour 
la m a j o r i t é des études épidémiologiques la café ine 
ne sera i t pas tératogène chez l ' homme 7 . 

D ' a p r è s cer taines études, la supplémentat ion 
pér iconcept ionnel le en mul t iv i tamines contenant 
de l ' a c i d e fol ique réduit le r isque de fentes labio-
pa la t ines et plus par t icul ièrement de fentes labiales 
avec ou sans fente palatine. Toutefois, les preuves 
ne sont guère concluantes et le mécanisme exact de 
cet e f f e t protecteur n ' es t pas clairement établi14. 

Les gènes candidats des fen tes labio-palatines non-
s y n d r o m i q u e s sont les suivants : le gène du facteur 
de croissance transformant de type alpha, le récepteur 
de l ' a c i d e rét inoïque, le récepteur de la méthylène-
tétrahydrofolate réductase ( M T H F R ) (variant génétique 
d ' u n e e n z y m e utilisée dans le métabol isme de 
l ' homéocys té ine ) , le récepteur de l 'ac ide folique 
et les gènes h o m é o b o x ( M S X 1 et MSX2) 3 . Les 
é tudes sur l ' in teract ion entre les génotypes à r isque 
et les fac teurs env i ronnementaux restent pour leur 
par t l imitées. 

Figure 4.2*) 

Figure 4.1 J 

Taux de prévalence des fentes labiales avec ou 
sans fente palatine (FL/P), Canada (sauf la Nouvelle-
Écosse)*, 1989-1999 

; Ças des FL/P pour 10 000 naissances totales** \ 
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Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
*La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 
**Le nombre total de naissances englobe les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 

Taux de prévalence des fentes 
labio-palatines au Canada 
E n 1999 au Canada (provinces et territoires), on a 
recensé 366 cas de fentes labiales avec ou sans fen te 
palat ine, ce qui correspond à une prévalence à la 
naissance de 10,8 cas pour 10 000 naissances totales 
(naissances vivantes et mortinaissances). L a prévalence 
à la na issance des fentes palat ines s 'é tabl i t pour sa 
part à 7,7 cas pour 10 000 naissances totales (261 cas). 
C o m m e le montrent les f igures 4.1 et 4.2 (voir égale-
ment le tableau D4.1 d e l ' annexe D), la prévalence à 
la naissance des fentes labio-palatines au Canada (sauf 
la Nouvel le -Écosse) pour la décennie entre 1989 et 
1999 est res tée relat ivement constante. 

o 
1989 1990 1991 1992 1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 

î Armé6 Civile j 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
*La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 
"Le nombre total de naissances englobe les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 

Taux de prévalence dans les 
provinces et territoires 
L a prévalence à la naissance des fentes labio-palat ines 
varie considérablement d ' u n e région du Canada à 
l ' au t re ( f igures 4.3 et 4.4; voir éga lement les t ab leaux 
D4 .2 et D4 .3 de l ' annexe D). Pour les t rois années 
comprises ent re 1997 et 1999, la préva lence à la 
naissance des fentes labiales avec ou sans fente palat ine 
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dans les provinces et les territoires a varié de 0 cas 
pour 10 000 naissances au Yukon à 20,6 cas pour 
10 000 naissances totales (32 cas) à Terre-Neuve. 
De même, la préva lence à la naissance des fentes 
palatines varie entre 0 cas pour 10 000 
naissances totales au Yukon à 12,5 Terre-Neuve 
cas pour 10 000 na issances totales île-du-Prince-Edouard , - • 

(30 cas) au Nouveau -Brunswick . Nouvelle-Ecosse 
M ê m e si les écarts interprovinciaux/ Nouveau-Brunswick 

terri toriaux semblent importants , le petit 
nombre de cas et l ' impor tance des intervalles 
de conf iance dans les provinces et 
territoires les moins peuplés (comme 
l ' î le -du-Pr ince-Édouard , le Yukon 
et les Territoires du Nord-Oues t ) 
doivent être pris en compte lors 
de l ' in terpréta t ion de ces chiffres . 

Les variat ions dans la prévalence à la naissance 
des fentes labiales avec ou sans fente palatine en 
particulier peuven t s ' expl iquer en partie par les 
d i f férences de populat ion, et plus particulièrement 
par la proport ion de la populat ion qui est autochtone 
ainsi que par sa prédisposi t ion génétique supérieure 
pour la fente labiale avec ou sans fente palatine. 
Certains fac teurs environnementaux, comme les 
variat ions dans la prise d ' a c ide folique, peuvent 
également contr ibuer aux variations interprovinciales/ 
territoriales observées dans la prévalence à la 
naissance des fen tes labio-palatines. Terre-Neuve 
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taux déclarés peuvent être Territoires du Nord-Ouest i 
inf luencés par des méthodes de CANADA | 

constatation différentes. Par exemple, une fente 
palatine moins évidente peut n 'ê t re diagnostiquée que 
plus tard dans l ' en fance , en consultation externe, et 
ne sera donc pas comptabi l isée dans le système qui 
puise ses informat ions dans les dossiers de déclaration 
des naissances ou des congés des hôpitaux. 

Figure 4.3; -

Taux de prévalence des fentes labiales avec ou sans 
fente palatine (FL/P), par province/territoire, Canada, 
1997-1999* 

10 15 20 25 30 35 40 45 

FL/P (IC à 95 %) pour 10 000 naissances totales** 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1997-1999. 
•Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les mortinaissances. 
IC - intervalle de confiance. 

Figure 4.4) -

Taux de prévalence des fentes palatines (FP), par 
province/territoire, Canada, 1997-1999* 

interne 

Le tableau 4.2 révèle des variat ions 
internationales marquées dans les taux 
de prévalence des fentes labio-palatines; 
toutefois , leur interprétat ion et leur 
compara ison c o m m a n d e n t la 
prudence 1 7 . Premièrement , les Aucun cas déclaré 
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Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1997-1999. 
'Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
"Les naissances totales englobent les naissances vivantes et les mortinaissances. 

IC - intervalle de confiance. 
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Tableau 4 . 2 ^ — — 

Taux de prévalence mondiaux des fentes labio-
palatines*, par pays/registre, 1999 

CANADA 

Alberta (Canada) 

Atlanta (États-Unis) 

France/Centre-Est 

Angleterre et Pays de Galles 

Hongrie 

Norvège 

Amérique du Sud 

Émirats arabes unis 6,4 7,7 

Source : Organisation internationale des systèmes de surveillance des 
anomalies congénitales, 2001". 
"Pour 10 000 naissances totales. 

Deuxièmement , la codif icat ion des fentes labiales 
et palatines peut varier d ' u n pays à l 'autre. Certains 
registres faisant partie de l 'Organisation internationale 
des systèmes de surveillance des anomalies congénitales 
ne signalent que les fentes labiales et palatines isolées, 
alors qtie d'autres programmes de surveillance, comme 
le Système canadien de surveil lance des anomalies 
congénitales, déclarent toutes les fentes labiales et 
palatines, même si elles sont associées à d 'autres 
anomalies congénitales1 7 . 

Impact du diagnostic prénatal sur la 
prévalence à la naissance des fentes 
labio-palatines 
Le dépistage prénatal a un impact limité sur les taux 
de prévalence à la naissance des fentes labio-palatines 
isolées17 '20. Les parents dont le fœtus fait l 'objet d ' un 
diagnostic de fente labiale isolée avec ou sans fente 
palatine choisissent souvent de mener la grossesse à 
t e rme et, grâce aux conseils et à l 'appui qui leur sont 
offerts , sont mieux préparés lors de la naissance de 
leur enfant. 

Le dépistage échographique systématique permet 
rarement le dépistage prénatal de la fente palatine 
isolée en raison des j e u x d ' o m b r e et du manque de 
contraste entre les structures18 . Toutefois, l ' imager ie 
échographique tridimensionnelle et le doppler couleur 
pourraient s 'avérer utiles pour le diagnostic prénatal 
de la fente palatine isolée. 

L e diagnostic prénatal des fentes labio-palatines, et 
plus particulièrement des fentes labiales avec ou sans 
fente palatine, peut avoir un impact sur la prévalence 
à la naissance lorsque d 'autres anomalies connexes 
sont décelées en m ê m e temps. Par exemple, 3 % 
à 7 % des cas de fentes labiales avec ou sans fente 
palat ine ayant fait l 'objet d ' u n dépistage prénatal 
sont accompagnés de cardiopathies congénitales1 . 
Lorsqu 'une fente labiale avec o u sans fente palatine 
est identifiée lors de l ' échographie du deuxième 
trimestre, une échocardiographie fœtale et une 
amniocentèse peuvent être envisagées pour conf i rmer 
o u infirmer la présence des anomalies qui leur sont 
souvent associées. Le diagnostic d 'anomal ies 
congénitales multiples, avec fente labio-palatine, peut 
se solder par l ' interruption de la grossesse et partant, 
par une réduction correspondante de la prévalence à 
la naissance de ce type d 'anomalie . 

Mesures de prévention 
U n certain nombre de preuves donnent à penser que 
la supplémentation périconceptionnelle en multi-
vitamines contenant de l 'acide folique constitue une 
mesure de prévention primaire contre les fentes labio-
palatines. Il semble que la réduction d u risque soit d e 
50 % pour la fente labiale avec ou sans fente palat ine 
et de 2 5 % pour la fente palatine14"16. L ' impact de 
l 'enrichissement des al iments en acide folique sur 
la prévalence à la naissance des fentes labiales et 
palat ines au Canada n 'es t pas encore connu. C o m m e 
la plupart des cas de FL/P et FP concernent des familles 
n ' a y a n t aucun facteur de r isque identifiable, très peu 
de mesures de prévention pr imaire supplémentaires 
peuvent être prises, outre une exposit ion réduite à 
des tératogènes possibles c o m m e l 'alcool et le tabac. 

t -
-.i-y ̂  v. -r-V-\"l.T=, «. 
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Résumé 
Les fen tes lab io-pala t ines sont une cause importante 
de morbidi té chez les enfants canadiens. L a prévention 
pr imaire prenant appui sur des stratégies dest inées 
à accroî tre la c o n s o m m a t i o n d ' a c i d e fol ique semble 
promet teuse . L a survei l lance cont inue des fentes 
labio-palat ines, associée à des recherches épidémiolo-
giques ciblées, s ' impose pour m i e u x cerner les facteurs 
de r i sque géné t iques et env i ronnemen taux associés à 
leur survenue dans la popu la t ion canadienne. 
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Les anomalies réductionnelles des 
membres (ARM) plus connues sous 
le terme d'amputation congénitale 

sont des anomalies musculosquelettiques 
hétérogènes relativement rares qui se 
caractérisent par l'absence totale ou partielle 
d 'un bras ou d'une jambe ou la brièveté d'un 
de leurs éléments comme par exemple un 
doigt ou un orteil1. Malgré leur rareté, les 
anomalies réductionnelles des membres ont 
joué un rôle important dans la surveillance 
des anomalies congénitales. En effet, le 
développement des activités de surveillance 
des anomalies congénitales dans le monde 
est le résultat direct de la tragédie de la 
thalidomide à la fin des années 1950 et 
au début des années 1960. 

Les t a u x déclarés de p r éva l ence à la naissance des 
A R M varient considérablement car leur calcul dépend 
de d i v e r s fac teurs c o m m e la déf in i t ion des cas2 . 

J f j ï l f » 
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Environ 3 à 8 nourr issons pour 10 000 naissances 
vivantes présentent une ARM 1 , 3 , 4 et au moins 30 % 
de tous ces cas sont por teurs d ' au t res anomal ies 
congénitales 5 , 6 . L a morta l i té et la morbidi té infantiles 
augmenten t cons idé rab lemen t en cas d 'associa t ion 
avec une autre anomal ie grave comme une cardiopathie 
ou une ma l fo rma t ion gastro-intest inale. 

L ' i r régular i té de la c lass i f ica t ion des A R M a par 
ailleurs compl iqué la survei l lance et les recherches 
ép idémiolog iques sur ces anomal ies . Les définit ions 
fondées sur la m o r p h o g e n è s e et la pathogenèse ne 
sont pas universel lement acceptées et ne correspondent 
pas à des codes clairs dans la Classif icat ion inter-
nat ionale des malad ies (CIM) 1 0 . L e Comité de la 
classif icat ion de l 'Organ i sa t ion internationale des 
sys tèmes de survei l lance des anomal ies congénitales 
propose un sys tème de c lass i f ica t ion descriptif qui 
sépare les anomal ies en trois types fondamentaux : 
aplasies, s t ructures surnuméra i res et défauts de 
fusion/séparat ion 1 1 , 1 2 . 

Les anomal ies t ransversa les sont les A R M les p lus 
f réquentes 1 2 . Les anomal ies des m e m b r e s supérieurs 
sont au m o i n s deux fois p lus f réquentes que les 
anomal ies réduc t ionne l les des m e m b r e s inférieurs 
et les anomal ies uni la téra les sont plus f réquentes 
que les anomal ies bi latérales, parmi les naissances 
vivantes1 , 8 . P a r contre , les anomal ies des membres 
supér ieurs sont m o i n s f r équen tes et les anomal ies 
connexes p lus f réquen tes parmi les mortinaissances1 3 . 

Facteurs de risque 
L a pér iode cr i t ique du déve loppement des membres 
intervient 28 à 56 j ou r s après la conception1 4 , 1 5 . Les 
mécan i smes pa thogènes qui per turbent le développe-
m e n t des m e m b r e s ne sont pa s encore bien compris . 
E n outre, l ' a n o m a l i e ana tomique e l le-même ne révèle 
rien de l ' é t io logie de cette dernière puisque des A R M 
ident iques peuven t avoir d i f férentes causes1 , 6 . 

Les anomal ies réduct ionnel les des membres peuvent 
être isolées ou survenir en associat ion avec des aber-
rat ions ch romosomiques , des muta t ions génétiques 
et des syndromes génét iques 4 , 1 6 . Lorsque les causes 
té ra togènes env i ronnementa les et génétiques sont 
exclues , les A R M sont réputées d 'o r ig ine multi-
factor ie l le avec d e fa ibles r isques de récurrence1 6 . 

Définition des termes les plus fréquents 

amélie - absence totale d'un membre supérieur ou 

inférieur (à l'exclusion des ceintures)1 

hémimélie - absence de l'extrémité d'un membre14 

aplasie intercalaire - absence ou hypoplasie grave de 

la partie proximale d'un membre (humérus ou fémur, 

radius, cubitus, tibia ou péroné, ou toute association 

de ces membres), les extrémités (mains et pieds) 

étant normaux ou quasi normaux1 

méromélie - absence partielle d'un membre1 

phocomélie - pied ou main implanté plus ou moins 

directement dans le tronc14 

agénésie post-axiale - absence ou absence partielle 

du cinquième doigt, du cinquième métacarpe ou du 

cubitus, ou encore du cinquième orteil, du cinquième 

métatarse ou du péroné1 

agénésie pré-axiale - absence ou absence partielle du 

pouce, du premier métacarpe ou du radius ou du gros 

orteil, du premier métatarse ou du tibia1 

anomalie réductionnelle transverse - absence des 

structures distale du bras ou de la jambe, sur toute 

la largeur du membre, les structures proximales étant 

normales ou absentes12 

À l 'exception de la thal idomide, for t peu d ' A R M 
peuvent être indiscutablement at tr ibuées à des agents 
tératogènes1 7 . L a période crit ique de sensibil i té aux 
effets tératogènes de la thal idomide se situe ent re 2 0 
et 36 jours après la conception1 8 . Env i ron 20 % des 
femmes enceintes exposées à la tha l idomide p e n d a n t 
cette période donneront naissance à des enfan ts atteints 
de diverses A R M ainsi que d 'au t res ma l fo rma t ions 
congénitales majeures1 8 , 1 9 . 
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Des cas d ' anomal ies des m e m b r e s ont également été 
signalés parmi les f emmes exposées à l 'aminoptérine et 
au méthotrexate, mais leur nombre est trop faible pour 
qu ' i l soit possible de conf i rmer de manière concluante 
l 'existence de cette association19 . De légères anomalies 
des doigts ont été s ignalées après une exposition à 
la warfar ine et à l ' hydanto ïne pendant le premier 
trimestre de la grossesse1 . Des A R M transversales ont 
également été s ignalées chez les enfants de f emmes 
exposées au misoprostol , dans le cadre de tentatives 
d ' avor tement ayant échouées 1 9 . Enfin, l ' isotrétinoïne, 
un produit thérapeut ique contre l 'acné, a été mise en 
cause dans l 'é t iologie de certaines ARM1 9 , 2 0 . 

L e lien possible entre cer taines A R M , essentiel lement 
transversales, et le pré lèvement des villosités choriales 
(PVC) au début du p remier t r imestre de la grossesse 
a été étudié en profondeur dans le cadre de différents 
programmes et par d i f férents registres et continue de 
susciter la controverse21"28 . Un registre international 
établi sous les auspices de l 'Organisat ion mondiale 
de la Santé n ' a t rouvé aucune preuve donnant à 
penser qu ' i l y avait un r isque accru d ' A R M , par 
rapport au risque dans la populat ion générale, lorsque 
le PVC est prat iqué à la f in du premier tr imestre de 
la grossesse25 ,26 . Puisque le r isque absolu d ' A R M que 
pose cet examen n ' e s t pas connu, plus particulière-
ment s ' il est pratiqué avant la huit ième ou la neuvième 
semaine de gestation, la p lupar t des établissements 
font preuve de prudence en proposant cette intervention 
à la fin du premier t r imestre de grossesse2 9 . 

Le tabagisme maternel a été mi s en cause, encore 
que de manière irrégulière, c o m m e facteur de r isque 
d'ARM3 0"3 3 . Les effets tératogènes du tabac seraient le 
résultat d ' une perturbation vasculaire3 3 . Des rapports 
établissant un lien entre la pollution environnementale 
et les A R M ont éga lement été publiés mais ce lien 
n ' a pas été démont ré de maniè re concluante3 4 , 3 5 . 
D 'au t res affect ions maternel les , c o m m e un diabète 
mal équilibré et une infect ion par le virus de la 
varicelle pendant la grossesse, peuvent causer des 
anomalies congéni tales mult iples avec des A R M 1 . 

Une mutation fréquente — mutation C677T du gène 
de la méthylène- té t rahydrofolate réductase (MTHFR) , 
enzyme qui intervient dans le métabol isme de l ' homo-
cystéine — j o u e un rôle dans la survenue d 'anomal ies 
du tube neural. L a supplémentation périconceptionnelle 

en acide fol ique peut amél iorer la fonction enzymatique 
et réduire les r isques d ' a n o m a l i e s du t u b e neural chez 
les nourr i ssons . D e s d o n n é e s p lus récentes indiquent 
que la supp lémenta t ion en mul t iv i t amines con tenan t 
de l 'ac ide fo l ique avan t la concep t ion aurait un e f fe t 
protecteur con t re la s u r v e n u e des ARM 3 6 , 3 7 . En outre, 
un rapport r écen t d o n n e à pense r que l ' h o m o z y g o t i e 
pour la muta t ion C 6 7 7 T d u gène M T H F R pourra i t 
constituer un f ac t eu r de p réd i spos i t ion aux A R M 
terminales t ransverses 3 8 . 

Taux cl© prévalence des an< 
reductionnel 
Au Canada (p rov inces et terr i toires) , la p réva lence 
à la na issance des A R M s 'é tab l i s sa i t à 3,6 cas pour 
10 0 0 0 na issances to ta les (na issances vivantes et 
mor t ina issances) e n 1999, soi t 123 cas. Entre 1989 
et 1999, on a o b s e r v é u n recul s ignif icat i f d e la pré-
va lence à la na i s sance des A R M au C a n a d a (sauf la 
Nouvel le-Ecosse) ( f igure 5.1; voir également le tableau 
D5.1 de l ' annexe D). L a cause exacte de ce recul n ' e s t 
pas connue. L a tendance observée peut être due en partie 
au diagnostic prénatal et a u x interruptions de grossesse 
en cas de d iagnos t ic d ' A R M , no tamment si celle-ci 
est associée à d ' au t r e s anomal i e s congéni ta les graves . 

Figure j u ) -

Taux de prévalence des anomalies réductionnelles 
des membres (ARM), Canada (sauf la Nouvelle-Ecosse)*, 
1989-1999 

Cas des ARM pour 10 000 naissances totales* 

SI'S S 
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2V y ' 5 ' 2 4 0 
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1989 1990 1991 1992 1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 

Année civile 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
"La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 
**Le nombre total de naissances englobe les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 
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Territoires du Nord-Ouest 

CANADA 

Les t aux de p réva lence à la na issance dans les 
provinces et terr i toires pendan t les trois années 
combinées ent re 1997 et 1999 sont 
présentés à la f igure 5.2 (voir 
éga lement le tab leau D5 .2 de 
l ' a n n e x e D). L a p réva lence à la 
naissance dans les p rov inces et les 
terr i toires pendan t cet te pé r iode de trois 
ans var ie cons idérab lement . A u c u n cas 
n ' a été déclaré dans l ' Î l e -du-Pr ince-
Édoua rd et un cas seu lemen t a été 
recensé au Yukon et dans les 
Terri toires d u N o r d - O u e s t . D a n s 
les autres provinces , les t aux 
variaient entre 1,7 cas pour 10 000 
naissances totales en N o u v e a u - B r u n s w i c k 
(IC à 95 % : 0 ,4-4,3) et 6,6 cas pour 10 000 naissances 
totales en Saskatchewan ( IC à 95 % : 4,3-9,7). 

L a préva lence à la na i ssance des A R M en Alberta, 
d ' ap r è s le Sys tème canad ien de surveil lance des 
anomal ies congéni ta les , s ' e s t é tabl ie à 4 ,4 cas pour 
10 000 naissances totales entre 1997 et 1999. Pourtant, 
1 'Alberta Congeni ta l A n o m a l i e s Survei l lance System 
(ACASS) déclare des taux de prévalence à la naissance 
de 6,2, 8,7 et 12,9, respec t ivement , pour 1997, 1998 
et 19993 9 . Cet te d ispar i té est v ra i semblab lement 
at t r ibuable aux d i f f é r ences dans les directives de 
codification; le S C S A C signale le nombre de naissances 
vivantes et de mort inaissances touchées mais ne déclare 
pas p lus d ' u n e anoma l i e réduct ionnel le de m e m b r e 
par cas. L ' A C A S S fa i t pour sa par t état du n o m b r e 
total d ' A R M observées, m ê m e si un m ê m e cas présente 
plusieurs A R M . 

Comparaisons internationales 
Les compara i sons de la p r éva l ence à la naissance 
des A R M au C a n a d a et dans plus ieurs autres pays et 
regis t res f igurent au tab leau 5.1 L e t aux de 3,6 cas 
pour 10 000 na issances v ivan tes enregistré au Canada 
en 1999 est comparab le à ceux des registres d 'At lanta 
(États-Unis) , de la N o r v è g e et de la France/Centre-
Est . Les var ia t ions in ternat ionales observées sont 
v ra i semblab lemen t dues , en par t ie , aux di f férences 

Figure 5.2 — - - -

Taux de prévalence des anomalies réductionnelles 
des membres (ARM), par province/territoire, 
Canada, 1997-1999* 

-i 
Aucun cas déclaré 

I H 

• -a—i 

5 10 15 20 25 30 35 40 

; ; ARM ne à 95 %) pour 10 000 naissances totales** 

45 50 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1997-1999. 
* Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
" Le nombre total de naissances englobe les naissances vivantes et les 
mortinaissances. 
IC - intervalle de confiance. 

dans le repérage des cas et dans la codif icat ion. L e 
taux de prévalence des A R M à la naissance en Alberta 
est le plus haut taux présenté et s 'expl ique vraisembla-
blement par les procédures de codif icat ion évoquées 
ci-dessus. 

Des cas d ' embryopa th ie due à la tha l idomide ont 
été déclarés dans les années 1990 dans les pays en 
développement, encore q u ' e n petit nombre . Ces cas 
résultent de l ' adminis t ra t ion de thal idomide pour le 
traitement de la lèpre et concernent par ailleurs des 
pays où les mesures de contrôle des médicaments 
sont moins strictes18 ,40 . 

Impact du diagnostic prénatal sur la 
prévalence des anomalies réduction-
nelles des membres à la naissance 

Les A R M peuvent faire l 'objet d ' un diagnostic prénatal 
lors de l 'échographie pratiquée au deuxième trimestre 
de la grossesse. Les taux déclarés de détection des 
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Tableau 5.1 •• 

Taux de prévalence mondiaux des anomalies 
réductionnelles des membres (ARM)*, par 
pays/registre, 1999 

M » EBB 
H l S f f l B I 

l Ui i rV> 1 i 

• • • • • g R K 
• H H E o S j ^ 

M illl'^i 

CANADA 3,6 n.d. 

Alberta (Canada) 12,9 14,4 

Atlanta (Etats-Unis) 3,6 n.d. 

Australie** 4,7 5,8 

France/Centre-Est 3,4 4,4 

Angleterre et Pays de Galles 3,3 3,4 

Finlande 5,7 6,2 

Hongrie 2,2 2,2 

Norvège 3,7 5,0 

Amérique du Sud 6,2 n.d. 

Émirats arabes unis 3,9 n.d. 

Source : Organisation internationale des systèmes de surveillance des anomalies 
congénitales, 2001". 
'Pour 10 000 naissances totales. 
"Données de 1998. 
IG - interruptions de grossesse. 
n.d. - non disponible. 

A R M isolées varient entre 20 % et 64 %, selon le type 
d 'anomal ie , la p résence d ' au t r e s anomalies majeures 
e t les politiques de dépistage échographique4 1 . Il existe 
une certaine variation dans l ' impact du diagnostic 
prénatal sur la prévalence des A R M à la naissance à 
l'échelle internationale, comme le montre le tableau 5.1. 

Mesures de prévention 
L a mesure de prévent ion pr imai re la plus prudente 
des A R M consiste à éviter les agents tératogènes 
possibles c o m m e certains médicaments et le tabac. 
L a supplémentat ion pér iconcept ionnel le en mult i-
vitamines contenant de l ' ac ide ibl ique a aussi été 
proposée, du fai t de son act ion protectrice. L a 
surveillance cont inue des A R M au Canada s ' impose 
pour examiner, le cas échéant , l ' impact de la supplé-
mentat ion en v i tamines ou de l ' enr ichissement des 
aliments en acide fo l ique. 

Résumé 
La tragédie de la t h a l i d o m i d e ainsi que les inquiétudes 
que fait naî t re le l ien poss ib le ent re les A R M et le 
PVC soul ignent l ' i m p o r t a n c e des activités d e surveil-
lance des a n o m a l i e s congén i t a l e s . Le main t ien de la 
surveil lance peut é g a l e m e n t j o u e r un rôle essent ie l 
dans l ' é tude de l ' é t io log ie des anomal i e s réduc t ion-
nelles des m e m b r e s . 
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Dans la population générale, de 2 % 
à 3 % des nouveau-nés sont porteurs 
d'une anomalie congénitale grave. 

L'objectif des tests prénatals est de rassurer 
les futurs parents dès le début de la grossesse. 
La majorité des couples faisant appel aux 
tests prénatals peuvent ainsi être rassurés 
puisque les anomalies congénitales graves 
intéressent moins de 5 % des grossesses pour 
lesquelles un diagnostic prénatal est sollicité1,2. 

Les techniques de diagnostic prénatal offertes 
aux couples varient selon qu'elles permettent 
soit de dépister, soit de diagnostiquer les 
anomalies congénitales. Les techniques de 
dépistage prénatal permettent de révéler si la 
grossesse présente un risque accru d'anomalie 
congénitale, alors que les techniques de 
diagnostic précisent si le fœtus est atteint 
d'une anomalie génétique. 

Dépistage prénatal 
L a val idi té d ' u n tes t d e d é p i s t a g e se m e s u r e à son 
ap t i tude à i den t i f i e r c o r r e c t e m e n t les f e m m e s don t le 
f œ t u s est a t te in t ( tes t positif) et ce l les don t le f œ t u s 
est i n d e m n e ( t e s t négatif)2. L e s tes t s d e dép i s t age 
se ca rac té r i sen t p a r d i f f é r e n t s qua l i f i ca t i f s p résen tés 
c i -dessous . 

Dépistage préconceptionnel 

Tous les coup les sont e n d ro i t de savoi r s ' i l s courent 
un r isque acc ru d e c o n c e v o i r un en fan t at teint d ' u n e 
anomalie congéni ta le . L e pr inc ipa l objectif du dépistage 
préconcept ionnel est d ' i den t i f i e r les couples qui courent 
un r isque supér ieur à la n o r m a l e de concevoi r un enfant 
atteint d ' u n e a n o m a l i e c o n g é n i t a l e avant qu ' i l s 
n ' env i sagen t u n e g rossesse . 

Cette m é t h o d e d e d é p i s t a g e p e r m e t aux fu tu rs parents 
de fa i re un c h o i x éc la i ré a p r è s avoi r é té rense ignés 
sur les r isques a u x q u e l s ils s ' e x p o s e n t advenan t qu ' i l s 
déc ident de c o n c e v o i r u n en fan t . D e plus , la mise en 
œuvre ou le r e n f o r c e m e n t d e s s t ra tégies de prévent ion 
pr imai re c h e z les c o u p l e s iden t i f i é s c o m m e à haut 
r isque peut é g a l e m e n t ê tre i nd iqué avant la concept ion 
pour amél io re r les c h a n c e s d ' u n e issue favorab le de la 
grossesse. M e n t i o n n o n s , à t i t re d ' e x e m p l e , la nécessité 
de b i en équi l ibrer le d i abè t e de la f e m m e insul ino-
dépendante , de m o d i f i e r le t r a i t emen t ant iconvuls ivant 
de la f e m m e ép i l ep t ique et d e s ' a s su re r que toutes les 
f e m m e s p r e n n e n t d e s s u p p l é m e n t s d ' a c i d e fo l ique , 
notamment celles qui courent un risque accru d 'anomalies 
du t u b e neura l (ATN) . L ' i den t i f i c a t i on préconcept ion-
nel le des c o u p l e s qui , du fa i t de leur or igine ethnique, 
sont por teurs o u r é p u t é s po r t eu r s de cer ta ins t roubles 
génét iques p e r m e t d e fa i r e d e s tes ts p lus poussés chez 
ces por teurs et d ' o f f r i r u n counse l l i ng génét ique . 
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Caractéristiques des tests de dépistage prénatal 

Test positif Vrai positif (VP) Faux positif (FP) 

Test négatif Faux négatif (FN) Vrai négatif (VN) 

Sensibilité : Probabilité d'obtenir un résultat positif à l'issue d'un test de dépistage prénatal si l'anomalie congénitale est présente (VP/VP + FN), : 
(Remarque : « taux de détection » est l'autre terme utilisé dans de nombreux articles mentionnés dans la bibliographie pour évoquer la ; 
sensibilité du test) : 

Spécificité : Probabilité d'obtenir un résultat négatif à l'issue d'un test de dépistage prénatal si l'anomalie congénitale est absente ; 
(VN/VN + FP). 

Valeur prédictive positive : Probabilité qu'une anomalie congénitale soit présente si le test de dépistage prénatal est positif (VP/VP h- FP). 

Valeur prédictive négative ; Probabilité qu'une anomalie congénitale soit absente si le test de dépistage prénatal est négatif (VN/VN + FN). 

Taux de faux négatif : Proportion de grossesses pour lesquelles les résultats du test seront négatifs en présence d'une anomalie congénitale. 

Taux de faux positif : Proportion de grossesses pour lesquelles les résultats du test seront positifs en l'absence d'une anomalie congénitale.: 

Source : Tableau et définitions tirés de Hennekens3 et Last4. 

L e counse l l ing géné t ique préconcept ionnel donne aux 
couples de mei l leures indicat ions sur les conséquences 
de l ' anoma l i e congéni ta le qui pèse sur leur enfant , sur 
les r isques d ' o c c u r r e n c e ou de récurrence et sur les 
techniques d e d iagnost ic prénatal auxquelles ils ont 
accès. L e counse l l ing géné t ique préconcept ionnel aide 
et sout ient les couples dans leur pr ise de décision sur 
leur choix reproduct i fs 2 . 

A 
Age maternel 

L e dép i s t age p réna ta l d é b u t e par l ' ident i f ica t ion des 
mères d ' u n cer ta in âge, l ' âge étant un fac teur de risque 
de s y n d r o m e de D o w n (SD) . On sait a u j o u r d ' h u i que 
p lus la m è r e est âgée , p lus le r i sque de survenue de 
p lus ieurs aber ra t ions c h r o m o s o m i q u e s augmen te . Au 
C a n a d a et dans la p lupa r t d e s autres pays , les f e m m e s 
de p l u s de 35 ans à l ' a c c o u c h e m e n t couren t p lus de 
r i sques de c o n c e v o i r u n e n f a n t at teint d e t roubles 
ch romosomiques e t bénéf ic ien t sys témat iquement d 'un 
d iagnos t i c p réna ta l ( a m n i o c e n t è s e ou p ré l èvemen t 
des vi l los i tés chor ia les [PVC]) . P u i s q u e 70 % d e s 
nourr issons atteints du S D ont des mères de moins de 

35 ans, la plupart des cas ne sont pas détectés au moyen 
de ces tests5. L e dépistage en fonction de l ' âge maternel 
est accepté c o m m e no rme de soin par tout au Canada 
mais fait l ' ob j e t d ' u n e attention minut ieuse , plus 
par t icul ièrement en vue de l ' amél io ra t ion des tests 
diagnostiques actuel lement disponibles. Ce la ne doit 
toutefois pas e m p ê c h e r les fourn isseurs de soins 
prénatals de con t inuer d ' exe rce r leur rôle éducatif 
auprès des f e m m e s en les rense ignant sur les r isques 
liés à la concept ion d ' u n enfan t passé un certain âge. 

Dépistage sérologique pendant la grossesse 

Des progrès r emarquab le s ont é té accompl i s dans le 
dépistage prénatal depuis que l ' a s soc ia t ion entre un 
taux élevé d ' a lpha - fœtop ro t é ines sér iques maternel les 
( A F P S M ) et l ' anencépha l i e a été obse rvée pour la 
première fois en 1973. Le taux de détection (sensibilité) 
des anomal ies du tube neural (ATN) ouver tes par 
dépistage sérologique à 16 à 18 semaines de gestation 
est d ' env i ron 85 % pour le sp ina b i f ida ouver t et de 
95 % pour l ' anencépha l ie , avec un t aux de faux 
positif de 2 % 6 . 
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Le dépistage préconceptionnel permet d'identifier les 

couples qui courent un risque a c c r u de concevoir un 

enfant a t te in t d'une anomalie congénitale, avant la 

conception. Les facteurs d e risque qu'il est possible 

d'identifier par le dépistage préconceptionnel et le 

counselling génétique sont les suivants : 

r âge de la mère 

- ;1 anomalie congénitale chez un autre enfant 

antécédents familiaux de maladie héréditaire 

antécédents personnels vrais ou suspects de maladie 

génétique particulière 

pathologie maternelle associée à des complications 

gravidiques 

couples courant un risque accru de maladie 

génétique, compte tenu de leur origine ethnique 

xposition environnementale ou professionnelle, y 

compris aux médicaments, agents infectieux, etc. 

L e d o s a g e d ' au t re s p ro té ines fœto-p lacenta i res dans 
le s é r u m maternel p e r m e t le dépis tage de deux autres 
aber ra t ions c h r o m o s o m i q u e s : le S D et la trisomie 18. 
Ce dépistage sérologique mul t ip le , éga lement connu 
sous le n o m de tr iple test, mesure les concentrations 
de protéines fœto-placentaires dans la circulation 
materne l le , soit l ' A F P S M , l 'œs t r io l non-con jugué 
(E3) e t l ' h o r m o n e cho r ion ique gonado t rope (hCG) . 
En t r e 15 à 16 semaines de ges ta t ion, les va leurs 
m é d i a n e s de ces p ro té ines sér iques , ou analytes , sont 
s u f f i s a m m e n t d i f fé ren tes des va leu r s normales chez 
les f œ t u s atteints du S D et de la t r i somie 18. Si l ' on 
p r e n d en compte le r i sque lié à l ' â g e de la m è r e et 
les résul ta ts sérologiques , on peut ainsi at t r ibuer à 

la m è r e un r i sque m o d i f i é d e c o n c e v o i r un e n f a n t 
at teint de S D ou de t r i s o m i e 18. O n p r o p o s e ensu i t e 
un d iagnos t ic p réna ta l ( a m n i o c e n t è s e ) à la f e m m e 
concernée si son risque de c o n c e v o i r un en fan t 
t r i somique est s u p é r i e u r a u r i sque d ' a v o r t e m e n t lié 
à l ' i n te rven t ion d i a g n o s t i q u e ( amn iocen t è se ) . 

Cet te m é t h o d e de d é p i s t a g e des aber ra t ions c h r o m o -
somiques f œ t a l e s es t p lus e f f i c a c e que l ' â g e ma te rne l 
seul. Pour ce t t e ra i son , d e n o m b r e u s e s f e m m e s d ' â g e 
a v a n c é cho i s i s sen t le d é p i s t a g e sé ro log ique , avan t de 
prendre une d é c i s i o n au s u j e t de l ' a m n i o c e n t è s e . L a 
sensibi l i té d é c l a r é e d u d é p i s t a g e sé ro log ique pour le 
SD et la t r i somie 18 d é p e n d de l ' â g e ma te rne l et el le 
est de l ' o rdre d e 60 % à 7 0 % 7 . C e test a t ou te fo i s 
l ' i n c o n v é n i e n t de d o n n e r d e s résul ta ts f a u s s e m e n t 
posi t i fs c h e z un n o m b r e r e l a t i v e m e n t impor tan t d e 
f e m m e s . S e l o n l ' â g e m a t e r n e l et la va leur l imite du 
test, entre 1 f e m m e sur 10 et 1 f e m m e sur 2 0 r ecev ra 
un verdic t d e « r i sque a c c r u ». Sur ces f e m m e s , 
seu lement 1 % à 2 % a u r o n t un résul ta t posi t i f poul-
ie SD, la t r i s o m i e 18 o u les A T N . Toute fo i s , la 
p lupar t d ' e n t r e e l les se p r ê t e ron t à une a m n i o c e n t è s e 
et s ' e x p o s e r o n t c e f a i s an t à u n risque acc ru d ' a v o r t e -
m e n t spon tané . P lus ieu r s c e n t r e s dans le m o n d e 
con t inuen t d ' é t u d i e r d ' a u t r e s m a r q u e u r s sé ro log iques 
pour amé l io re r la va l id i té ( acc ro î t r e la sensibi l i té 
sans pour au t an t d i m i n u e r la spéc i f ic i t é ) du dép i s t age 
sé ro log ique a u d e u x i è m e t r imes t r e de grossesse . L a 
recherche de m a r q u e u r s d a n s l ' u r i n e ma te rne l l e c o m -
m e n c e éga lement à ê tre e f f e c t u é e dans cer tains centres. 

Disponibilité des tests de dépistage 
sérologique pendant la grossesse 

Le dép i s t age s é r o l o g i q u e d u r a n t la g rossesse est 
p réconisé pa r le G r o u p e d e t ravai l c anad ien sur les 
soins de s an t é p r é v e n t i f s ( anc i en G r o u p e de t rava i l 
canad ien sur l ' e x a m e n m é d i c a l pé r iod ique ) et la 
Société des obs t é t r i c i ens e t g y n é c o l o g u e s d u C a n a d a 
( S O G C ) , sous r é s e r v e q u ' i l s ' i n s c r i v e dans le c a d r e 
d ' u n p r o g r a m m e d e d i agnos t i c et de dépis tage prénatal 
comple t , c o m p r e n a n t la f o u r n i t u r e d ' i n f o r m a t i o n et 
un c o u n s e l l i n g pos t - tes t 8 , 9 . L a d i sponib i l i t é des tes t s 
de dép i s t age s é r o l o g i q u e a u C a n a d a et dans d ' a u t r e s 
pays dépend des in i t ia t ives rég iona les et des ressources 
d isponibles . 
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Dépistage aw premier trimestre 
L e s d e u x p r i n c i p a u x i n c o n v é n i e n t s du d é p i s t a g e 
s é r o l o g i q u e a u d e u x i è m e t r i m e s t r e sont l ' a n x i é t é 
m a t e r n e l l e q u e g é n è r e n t les r é su l t a t s f a u s s e m e n t 
p o s i t i f s e t l ' a u g m e n t a t i o n d u r e c o u r s à d e s tes ts 
d i agnos t i ques e f f r a c t i f s p l u s t a r d p e n d a n t la grossesse . 
Les r e c h e r c h e s m e n é e s a c t u e l l e m e n t s ' a t t a c h e n t à 
m e t t r e au po in t d e s t e s t s d i a g n o s t i q u e s va l i de s q u ' i l 
s e r a p o s s i b l e d ' o f f r i r en d é b u t de g rosses se . L ' u n de 
ces e x e m p l e s est le d o s a g e d e d e u x ana ly t e s sé ro -
log iques ma te rne l s , l ' h C G et la p ro té ine A p lasmat ique 
( P A P P - A ) en t r e 10 à 14 s e m a i n e s de ges ta t ion 5 , 1 0 . 
S e l o n la v a l e u r l i m i t e c h o i s i e p o u r un résu l ta t pos i t i f , 
la sens ib i l i t é d é c l a r é e es t c o m p a r a b l e à ce l le d u 
d é p i s t a g e s é r o l o g i q u e a u d e u x i è m e t r imes t re . Ensu i t e , 
s u i v a n t les d i r e c t i v e s r é g i o n a l e s , l es poss ib i l i t é s d e 
d i agnos t i c p réna ta l p a r P V C o u a m n i o c e n t è s e p récoce , 
pour ron t être o f fe r t e s dès 11 à 12 semaines de gestat ion. 
L e d é p i s t a g e s é r o l o g i q u e au p r e m i e r t r imes t r e n ' e s t 
t ou te fo i s p a s o f f e r t d e m a n i è r e sys t éma t ique au Canada . 

L e r e c o u r s au d é p i s t a g e é c h o g r a p h i q u e d e s aberra t ions 
c h r o m o s o m i q u e s foeta les p e n d a n t le p r e m i e r t r imes t r e 
a p r i s u n e p l a c e d e c h o i x d a n s la r e c h e r c h e sur les 
t e s t s p r é n a t a l s et la p r a t i q u e c l i n ique . D e s e x a m e n s 
é c h o g r a p h i q u e s d e d é p i s t a g e a u p r e m i e r t r imes t re 
s o n t o f f e r t s d a n s c e r t a i n s c e n t r e s d u C a n a d a ; il s ' a g i t 
n o t a m m e n t d e la m e s u r e de la c la r té n u c a l e soit seule, 
so i t d a n s le c a d r e d e p r o g r a m m e s de d é p i s t a g e 
p r é n a t a l i n t ég rés . 

Mesure de la clarté nucale au premier 
trimestre 

L ' i n t r o d u c t i o n du d é p i s t a g e a s s o c i a n t l ' â g e m a t e r n e l 

à la m e s u r e d e la c l a r t é n u c a l e en t r e 10 à 14 s e m a i n e s 

d e g e s t a t i o n r e m o n t e a u x a n n é e s 1990. C e t e x a m e n 

é c h o g r a p h i q u e p e r m e t d e m e s u r e r l ' é p a i s s e u r du t issu 

c u t a n é r é t r o - c e r v i c a l d u foetus. Si l ' é p a i s s e u r de ia 

c la r té n u c a l e d é p a s s e la v a l e u r m é d i a n e n o r m a l e p o u r 

l ' â g e g e s t a t i o n n e l d u f œ t u s , le r i s q u e de s u r v e n u e 

d ' u n ce r t a in n o m b r e d ' a b e r r a t i o n s c h r o m o s o m i q u e s 

et p l u s p a r t i c u l i è r e m e n t d e S D et d e c a r d i o p a t h i e s 

c o n g é n i t a l e s ( C C ) s ' e n t r o u v e a u g m e n t é . P lus la c lar té 

n u c a l e e s t épa i s se , p l u s le r i s q u e m o d i f i é a u g m e n t e 

et i n v e r s e m e n t , p l u s la c l a r t é n u c a l e est m i n c e , p l u s 

le r i s q u e est f a ib l e . L e r i s q u e m o d i f i é q u e l ' e m b r y o n 

soit por teur d ' u n e anoma l i e c o n g é n i t a l e se ca lcu le à 

l ' a ide de l ' â g e m a t e r n e l , de l ' â g e ges t a t ionne l et du 

degré d ' é c a r t pa r r appo r t à la m é d i a n e de l ' épa i s seu r 

de la c lar té n u c a l e . Le t aux de d é t e c t i o n (sens ib i l i té ) 

et les t aux de f a u x pos i t i f p o u r le S D va r i en t 

r e spec t ivemen t en t r e 4 0 % et 7 0 % et 2 % et 7 %, 

selon d ivers f ac t eu r s c o m m e la pos i t ion du f œ t u s e t 

l ' exper t i se du t echn ic i en en échograph ie 1 1 . U n e é tude 

mul t i cen t r ique por t an t sur 9 6 0 0 0 g ro s se s se s dépis tées 

dans 22 cent res pa r 3 0 6 é c h o g r a p h i s t e s a p e r m i s 

d ' ob t en i r u n e sens ib i l i t é et u n t a u x d e f a u x pos i t i f 

pour le S D de 82 % et 8,3 % , r e spec t ivemen t 1 2 , 1 3 . 

Accès au dépistage par mesure de la clarté 
nucale 

Pour ob ten i r des m e s u r e s f i ab le s , il f a u t ê t re ag réé en 

t echn ique de m e s u r e d e la c la r té nuca l e . L a f o r m a t i o n 

et l ' a g r é m e n t son t o f f e r t s p a r la Fe ta l M e d i c i n e 

Foundat ion ( F M F ) de L o n d r e s (Angle ter re) et plusieurs 

p r o g r a m m e s sate l l i tes dans le m o n d e . E n G r a n d e -

Bre t agne s e u l e m e n t , il ex i s te e n v i r o n 28 cen t r e s qui 

p ra t iquen t le d é p i s t a g e pa r m e s u r e d e la c lar té nucale . 

Plusieurs radiologis tes et pér ina to log is tes c a n a d i e n s 

sont ag réés en la m a t i è r e m a i s l ' a c c è s à ce tes t de 

dép is tage est a s s e z l imi té a u C a n a d a . 

Dépistage prénatal Intégré 

Le dép is tage p réna ta l in tégré ( D P I ) a s soc ie l ' â g e 

mate rne l , la m e s u r e d e la c la r té n u c a l e et le d o s a g e 

des ana lyses sé r iques au p r e m i e r et au d e u x i è m e 

t r imes t re c o m m e m o y e n de d é p i s t a g e n o n - e f f r a c t i f 

du SD. L e d é p i s t a g e p r é n a t a l i n t ég ré p e u t p e r m e t t r e 

de déce le r de 80 % à 9 0 % des cas d e SD, m o y e n n a n t 

un t aux de f a u x pos i t i f de 0 ,9 % 1 4 , 1 5 . Ce t t e m é t h o d e 

de dép is tage fa i t a p p e l à la m e s u r e d e la c la r té n u c a l e 

au p r e m i e r t r imes t r e ( d e 11 à 14 s e m a i n e s d e 

ges ta t ion) , pu i s à la m e s u r e de la P A P P - A , su iv ie du 

dép i s t age s é r o l o g i q u e au d e u x i è m e t r i m e s t r e (15 à 17 

sema ines ) à l ' a i d e de t ro i s m a r q u e u r s , l ' a l p h a - f o e t o -

p ro té ine (AFP) , l ' E 3 e t l ' hCG. L e s f e m m e s qu i 

p r ennen t pa r t à u n p r o g r a m m e d e d é p i s t a g e in tégré 

reço iven t u n résu l ta t f i na l ap rè s la d e u x i è m e é t ape 

du dép is tage . A u C a n a d a , l ' O n t a r i o o f f r e le dép i s t age 

p réna ta l in tégré dans le c a d r e d ' u n p r o g r a m m e de 

r eche rche c l i n i q u e depu i s 1999. L e s r é su l t a t s f i n a l s 

de ce p ro je t p i l o t e ne sont pas e n c o r e d i spon ib le s . 
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Tableau 6.1 

Résumé des tests de diagnostic prénatal offerts au Canada 

Objectif 

Tissu prélevé 

Date 

( 1| ' 1 ' [ J , r l I B n & B M I l S 

Exécutés essentiellement pour déterminer le caryotype fœtal; pour confirmer ou infirmer la 
présence d'une aberration chromosomique fœtale. Peuvent également être utilisés pour une 
analyse d'ADN, au besoin. 

Tissu qui va devenir 
le placenta 

11-13 semaines 

Liquide amniotique 

Systématiquement offert 
après > 15 semaines 

Sang foetal 

Au deuxième trimestre 
(généralement 
> 16 semaines) 

Risque de perte 
fœtale lié à 
l'intervention 

Autres risques liés 
à l'intervention 

Précision des résultats 
chromosomiques 

Avantages du test 

1 %-2 % intervention 
transabdominale 

2 %-6 % intervention 
transvaginale 

Risque de ARM, légèrement 
supérieur au risque 
de référence si cette 
intervention est pratiquée 
avant 8 semaines de gestation 

Très précis 

1 %-2 % des résultats sont difficiles 
à interpréter en raison d'un 
mosaïcisme confiné au placenta* 

Pratiqué en début de grossesse 
avec des résultats disponibles 
à 14-15 semaines 

0.5 %-1.0% si 
effectuée à 15-16 
semaines de gestation 

2 %-3 % de risque de rupture 
prématurée des membranes, 
pertes de sang transitoires, 
crampes abdominales 

Risque de pied bot accru 
par rapport au risque de 
référence si est pratiquée à 
< 12 semaines de gestation 

Très précis 

3% 

Le liquide est aussi analysé 
afin de déceler la présence 
d'alpha-fœtoprotéines 
(dépistage des anomalies 
du tube neural) 

Bradycardie foetale 

Saignement fœtal 

Très précis 

Réservé aux grossesses 
à haut risque lorsque 
la prise en charge de 
la grossesse dépend 
d'un diagnostic rapide 

Le PVC est préférable au 
test d'ADN moléculaire 

Faible risque de perte 
fœtale lié à l'intervention 

Tiré de : Société des obstétriciens et gynécologues du Canada, 20018. 
•Mosaïcisme confiné au placenta : proportion de cellules identifiées ayant un complément normal de 46 chromosomes et réputées provenir du fœtus, les cellules 
restantes, qui proviendraient des tissus placentaires, présentant une anomalie chromosomique. 
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Dépistage échographique au deuxième 
trimestre 

L e recours à l ' é c h o g r a p h i e p r éna t a l e s ' e s t 
c o n s i d é r a b l e m e n t d é v e l o p p é ces v ing t dern ières 
années . L ' é c h o g r a p h i e a u d e u x i è m e t r imestre peu t 
à la fo i s dépis te r et d i a g n o s t i q u e r des a n o m a l i e s ' 6 . 
C o m m e ins t rument d e dép i s t age , l ' é c h o g r a p h i e au 
d e u x i è m e t r imes t re p e u t p e r m e t t r e de déce ler des 
s ignes subt i l s évoca t eu r s d ' u n e anoma l i e congéni ta le 
fœtale. Les tests de conf i rmat ion c o m m e l 'amniocentèse, 
en cas d e p r é s o m p t i o n d ' a b e r r a t i o n c h r o m o s o m i q u e , 
sont g é n é r a l e m e n t o f f e r t s p o u r ob ten i r u n diagnost ic 
déf in i t i f d ' a n o m a l i e congén i t a l e . L ' échograph ie a u 
d e u x i è m e t r imes t re p e u t p a r a i l leurs permet t re d e 
d i agnos t ique r des a n o m a l i e s év iden te s c o m m e 
l ' anencépha l i e . D a n s ce cas , l es déc i s ions concernant 
la pr ise en cha rge de la g r o s s e s s e se p rennen t souvent 
sans qu ' i l fa i l le r ecour i r à d ' a u t r e s tests. 

L ' é c h o g r a p h i e au d e u x i è m e t r imes t re est un e x a m e n 
s tandard au Canada 1 7 . L e s t a u x déc larés de détec t ion 
d ' a n o m a l i e s fœ ta l e s a v a n t 24 s ema ines d e gesta t ion 
var ien t c o n s i d é r a b l e m e n t dans les popula t ions à 
fa ib le r i sque . D e s é tudes on t fa i t état d ' u n e fa ib le 
sensibi l i té , va r ian t en t re 17 % et 35 %, mais d ' u n e 
très hau te spéc i f ic i té , de l ' o r d r e de 99 %18"21. Si l ' on 
c ible les p o p u l a t i o n s à h a u t r i sque , la sensibi l i té du 
d iagnos t i c é c h o g r a p h i q u e des anoma l i e s congéni ta les 
passe à p lus d e 90 % 1 9 . 

L a p lupar t des f œ t u s a t te ints d ' a b e r r a t i o n s c h r o m o -
s o m i q u e s m a j e u r e s c o m m e la t r i somie 18, 13 et 21 
p résen ten t des a n o m a l i e s ex t e rnes ou internes qui 
p e u v e n t ê tre d é c e l é e s pa r é c h o g r a p h i e détai l lée au 
d e u x i è m e t r imes t re 1 6 . L e s « m a r q u e u r s » écho-
g raph iques m i n e u r s c o m m e les intest ins échogènes , 
les kys te s du p l e x u s c h o r o ï d e et les f o y e r s échogènes 
in t raca rd iaques sont des ind ices échograph iques 
phys io log iques t r ans i to i res r évé la teurs d ' u n r i sque 
acc ru d ' a b e r r a t i o n s c h r o m o s o m i q u e s . D a n s cer ta ins 
mi l i eux , ces m a r q u e u r s , a s soc iés à l ' â g e materne l , ont 
é té ut i l isés p o u r m o d i f i e r le r i sque de S D et d ' au t r e s 
aber ra t ions c h r o m o s o m i q u e s 2 2 . L a précis ion de cette 
m é t h o d e res te t rès con t rove r sée . 

L 'amél iora t ion des capaci tés d iagnost iques d e 
l ' échographie et du dépis tage sérologique, a e u p o u r 
effe t de modi f i e r en p ro fondeur les indica t ions du 
diagnost ic prénatal effract i f . L ' amniocen tè se est d e 
plus en plus souvent of fer te aux f e m m e s que l ' o n 
considérait auparavant à faible risque, sur la ba se des 
résultats du dépistage sérologique ou de l ' échographie 
à 18 semaines. 

L 'amniocentèse, le pré lèvement des villosités chor ia les 
(PVC) et la cordocentèse (ou pré lèvement pe rcu tané 
de sang ombilical) sont des tests prénatals e f f e c t i f s 
utilisés pour le diagnost ic des aberrations c h r o m o s o m i -
ques fœtales ( tableau 6.1). L 'ana lyse c h r o m o s o m i q u e 
des cellules fœta les s ' e f fec tue par l ' é t ab l i s sement du 
caryotype du fœtus. L'hybridation in situ en f luorescence 
des cellules fœta les non-mises en culture est u n test 
rapide et f iable qui s ' a joute au caryotype régul ier dans 
certaines si tuations à haut risque, lorsque les résul ta ts 
échographiques sont net tement anormaux et q u e la 
prise en charge obstétricale dépend de la dé te rmina t ion 
rapide de l 'aneuploïdie fœtale . 

L ' amniocen tèse est la t echn ique la p lus c o u r a m m e n t 
utilisée et elle est généra lement o f fe r te entre 15 à 16 
semaines de ges ta t ion. L e taux de per te f œ t a l e lié 
à cette in tervent ion est de 0,5 % à 1,0 %23~28. L e 
principal inconvénien t de l ' a m n i o c e n t è s e est l a da t e 
tardive à laquel le elle peut être pra t iquée . E n c a s de 
p rob lème ch romosomique , les f e m m e s d o i v e n t a lors 
prendre une décis ion capi tale , poursu ivre ou m e t t r e 
un te rme à une grossesse dé jà avancée ; m a l h e u r e u s e -
ment , l ' amniocen tèse p récoce (avant 13 s e m a i n e s de 
grossesse) comporte des risques importants d ' avor tement 
spontané et de pied bot (varus équin)25 ,27"29 . 

Le p ré lèvement des vi l losi tés chor ia les s ' e s t r é p a n d u 
au début des années 1980 et reste la m é t h o d e la p lus 
couramment uti l isée au premier t r imest re p o u r la 
réalisation du caryotype fœtal et le d iagnost ic préna ta l 
moléculaire . L e s r i sques de per te fœta le liés à ce t te 
intervention sont semble-t- i l l égèrement supé r i eu r s 
à ceux de l ' amn iocen tè se pra t iquée au d e u x i è m e 
tr imestre8 . Toutefois , les compara i sons ent re le P V C 
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et l ' amniocen tèse prat iquée au deux ième trimestre, au 
t i t re d e s pertes fœta les , sont f aus sées par les c h i f f r e s 
conce rnan t les f œ t u s non -v i ab l e s spon tanémen t 
expu l sé s avant 15 semaines . L ' éva lua t ion des 2 1 6 381 
P V C réper tor iés pa r le regis t re établ i par l ' O M S 
d o n n e à penser que le t aux d ' a v o r t e m e n t spon tané lié 
à ce t t e technique est c o m p a r a b l e à celui s ' a p p l i q u a n t 
à l ' amn iocen tè se du d e u x i è m e t r imestre 3 0 . Le Regis t re 
de l ' O M S a éga lement éva lué le rappor t t empore l 
entre le P V C et les a n o m a l i e s réduc t ionne l les des 
m e m b r e s ( A R M ) et n ' a pas établi l ' exis tence d ' u n 
r i sque accru pour les cas où le P V C avait été pratiqué 
à huit semaines de ges ta t ion ou après3 0 , 3 1 . L e p ré lève-
m e n t des villosités choriales est généralement prat iqué 
entre 10 à 12 semaines de ges ta t ion au Canada 8 et aux 
Éta t s -Unis 2 6 . 

La cordocen tèse est u n tes t r ése rvé aux grossesses à 
hau t r i sque et il est assort i d ' u n r i sque de per te fœ ta l e 
d ' e n v i r o n 3 % 2 3 . Ce t te in te rven t ion est souven t 
envisagée lorsque l ' amniocen tèse ne peut être prat iquée 
( c o m m e en cas d ' o l i g o h y d r a m n i o s e grave) , si les 
résul ta ts de l ' é c h o g r a p h i e sont ne t t emen t a n o r m a u x 
et si la grossesse est b i en a v a n c é e ou si la pr ise en 
cha rge obstétr icale d é p e n d d ' u n d iagnost ic c h r o m o -
s o m i q u e rapide. 

Le C o m i t é du d iagnos t ic p réna ta l du Col lège canad ien 
des génét ic iens m é d i c a u x et le C o m i t é de géné t ique 
de la Société des obstétr ic iens et gynéco logues du 
C a n a d a publ ient r égu l i è rement des l ignes directr ices 
sur le diagnost ic prénata l qui f o n t f igure de n o r m e au 
Canada 8 . E n règle généra le , le d iagnost ic prénata l 
pour la détect ion des abe r ra t ions c h r o m o s o m i q u e s 
f œ t a l e s est offer t a u x f e m m e s don t le r isque es t imé 
de d o n n e r na issance à Lin e n f a n t atteint d ' abe r ra t ions 
c h r o m o s o m i q u e s est supér ieur ou égal au r i sque de 
per te fœta l e associé à l ' e x é c u t i o n de la technique . 
L ' â g e maternel , un dép i s t age sé ro log ique « p o s i t i f » 
et l ' i den t i f i ca t ion d ' u n m a r q u e u r échograph ique 
évoca teu r d ' u n e aber ra t ion c h r o m o s o m i q u e fœ ta l e 
sont les indicat ions les p lus couran te s du d iagnos t ic 
prénata l . 

Il ex is te d ' au t re s tes ts de d iagnos t i c prénata l ma i s 
ils son t moins access ib les . L ' i so l emen t des cel lules 
f œ t a l e s dans le s ang ma te rne l a u débu t du p remier 

t r imes t re en vue de dép i s t e r les anoma l i e s géné t iques 
es t une m é t h o d e d i a g n o s t i q u e non -e f f r ac t i ve qui 
p r o m e t de r é v o l u t i o n n e r le d iagnos t i c prénatal , m a i s 
qui en est e n c o r e à s e s ba lbu t i emen t s . Le d iagnos t ic 
géné t ique p r é i m p l a n t a t o i r e ( D G P ) est une m é t h o d e 
ut i l i sée pour a n a l y s e r des c h r o m o s o m e s ou l ' A D N 
d ' u n e ce l lu le (b l a s tocys t e ) a u x s tades précoces d u 
d é v e l o p p e m e n t h u m a i n , a v a n t l ' imp lan ta t ion . Cet te 
t e chn ique n é c e s s i t e d e s m é t h o d e s de procréa t ion 
ass i s t ée et e l le es t r é s e r v é e a u x grossesses à r i sque 
é levé d ' a n o m a l i e s m o n o g é n i q u e s hérédi ta i res et 
d ' a b e r r a t i o n s c h r o m o s o m i q u e s 3 2 . P o u r l 'heure , le 
d iagnost ic p r é imp lan t a to i r e n ' e s t pas offer t de manière 
s y s t é m a t i q u e a u C a n a d a . 

Impact du diagnostic prénatal sur 
la prévalence à la naissance des 
anomalies congénitales 

L ' i m p a c t d u d i a g n o s t i c p r é n a t a l sur l a p réva l ence à la 
na i s sance d e s a n o m a l i e s c o n g é n i t a l e s g raves dépend 
d e p lus i eu r s v a r i a b l e s et n o t a m m e n t d e l ' a ccès e t du 
r e c o u r s au d é p i s t a g e p r éna t a l , d e la poss ibi l i té d ' a v o i r 
r e c o u r s à u n e i n t e r r u p t i o n t h é r a p e u t i q u e de grossesse 
en c a s de d i a g n o s t i c p r é n a t a l d ' a n o m a l i e e t enf in , de 
l ' a t t i tude à l ' é g a r d d e s i n t e r rup t ions t hé rapeu t iques 
de g rossesse . U n r a p p o r t i n t e rna t iona l récen t a m i s en 
va l eu r l ' i m p a c t s p e c t a c u l a i r e d u d iagnos t i c prénata l 
sur la p réva lence à la n a i s s a n c e des A T N ( tableau 6.2). 

Le C o m i t é d u d i a g n o s t i c p r é n a t a l de l 'O rgan i sa t i on 
in te rna t iona le d e s s y s t è m e s de su rve i l l ance des 
anomal ies congén i t a l e s survei l le l ' impac t d u diagnost ic 
prénata l su r la p r é v a l e n c e d u S D depu i s 1993 3 4 . En 
1999, 14 p r o g r a m m e s on t f o u r n i des d o n n é e s su r 
1 757 cas. P a r m i t o u s les c a s déc l a r é s de SD, 5 3 , 2 % 
ava ien t été d é t e c t é s p a r d i a g n o s t i c p réna ta l et ava i en t 
d o n n é lieu à u n e i n t e r r u p t i o n de g rossesse . Le t a u x 
d ' i n t e r rup t ion d e g r o s s e s s e en p r é s e n c e d ' u n e S D 
var ie entre 2 6 , 7 % en A l b e r t a ( C a n a d a ) et 84 % à 
Paris (France) . L a p r é v a l e n c e à l a na issance du S D a 
d iminué sur sep t ans dans p lus ieurs d e s p r o g r a m m e s 
qui a f f i c h a i e n t les t a u x les p lus é l e v é s d ' i n t e r rup t i on 
de g rossesse , c e qu i d o n n e à p e n s e r q u ' u n e p lus fo r t e 
p ropor t ion de d i a g n o s t i c s p r é n a t a l s o n t é t é su iv is 
d ' u n e in te r rup t ion d e g r o s s e s s e . 
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Tableau 6.2 J 

Proportion d'interruptions de grossesse (IG) par rapport au nombre total de cas d'anomalie du 
tube neural (ATN) déclarés, par pays/registre, 1997-1998 

Atlanta (États-Unis) 88 528 46 32 82 

Angleterre et Pays de Galles 1 284 096 160 542 702 77,2 

Finlande 116911 50 60 110 54,5 

France 306 465 35 163 198 82,3 

Hongrie 198 791 43 67 110 60,9 
Israël 39 963 6 1 7 14,3 

Italie 305 894 66 105 171 61,4 

Pays-Bas (Nord) 39 338 19 9 28 32,1 

Norvège 118 640 51 26 77 33,8 

Source: Goujard, 20013Î. 
'Anencéphalie et spina bifida. 
N - nombre de cas. 
IG - interruptions de grossesse. 

L a survei l lance des m é t h o d e s de dépis tage prénatal 
dans les provinces et terr i toires sera un élément 
cont inu et essent ie l des act ivi tés de surveil lance 
des anomal ies congéni ta les au Canada . L 'accès et 
le recours aux services de dépis tage prénatal varient 
cons idérab lement d ' u n e p rov ince et d ' u n territoire à 
l ' aut re . Ces pra t iques ont un impac t sur la prévalence 
à la na issance de n o m b r e u s e s anomal ies congénitales. 
Pour étudier cet aspec t plus en détail, la Divis ion de 
la survei l lance de la santé et de l ' ép idémiologie du 
Centre de déve loppement de la santé humaine de Santé 
Canada , en co l labora t ion avec le Col lège canadien 
des génét ic iens m é d i c a u x , a entrepris une enquête 
nat ionale sur le dép i s tage prénata l . L 'object i f de 
cette enquê te est de déf in i r les services de dépistage 
prénatal disponibles dans les provinces et les territoires 
et d 'é tab l i r leur r appor t éventuel avec la prévalence à 
la na issance des anomal i e s congéni ta les . Les centres 
de géné t ique et les labora to i res de cytogénét ique du 
Canada ont été contactés pour fournir des informations 

sur les types de tests génétiques prénatals qu ' i ls offrent 
et la manière dont ces services sont utilisés. L e rapport 
final de cette enquête devrait bientôt être disponible 
auprès de Santé Canada. 
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Annexe À 

Sources de données et méthodes 

S o u r c e s de données 

Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales 

L e S y s t è m e canadien de surve i l lance des anomal ies 
congén i t a l e s ( S C S A C ) est le seul sys tème de survei l -
lance nat ional des a n o m a l i e s congéni ta les au Canada . 
Il est géré par la Divis ion de la surveillance de la santé 
et de l ' ép idémio log ie d u Cen t r e de déve loppement de 
la san té humaine de San té Canada . Le S C S A C a été 
c réé e n 1966 et fai t par t ie des m e m b r e s fonda teurs 
d e l 'Organ i sa t ion in te rna t iona le des sys tèmes de 
surve i l lance des a n o m a l i e s congéni ta les (OISSAC) . 

Les données du S C S A C sont recuei l l ies auprès des 

sou rces suivantes : 

1. Institut canadien d'information sur la santé (ICIS) 

L a pr inc ipa le source des données du S C S A C est la 
ba se d e données sur les c o n g é s des patients de l ' ICIS . 
Ce t te base de données é l ec t ron ique saisit les données 
de congé , de t ransfer t et de décès des pat ients de la 
m a j o r i t é des hôpi taux de so ins act i fs du Canada . L a 

base de d o n n é e s ab r i t e u n n o m b r e cons idé rab le de 
données sur c h a q u e cas d ' h o s p i t a l i s a t i o n , don t des 
d o n n é e s d é m o g r a p h i q u e s e t d e s i n fo rma t ions sur le 
lieu de rés idence , la d u r é e d u sé jour , le d iagnos t ic 
principal et les d iagnos t ics secondai res et concomitants . 
Les d iagnos t i cs son t t o u s c o d é s se lon la n e u v i è m e 
édi t ion de la C la s s i f i c a t i on in te rna t iona le des maladies 
(CIM-9) . 

2. Perinatal Hospitalization Database du ministère 
de la Santé du Manitoba 

3. Système de maintenance et d'exploitation des 
données pour l'étude de lu clientèle hospitalière 
(Med-Écho) du Québec 

Le M a n i t o b a e t le Q u é b e c t r a n s m e t t e n t d i rec tement 
les d o n n é e s su r les c o n g é s des pa t i en t s au S C S A C ; 
ces données son t c o m p a r a b l e s à ce l les de la ba se 
de données su r les c o n g é s des pa t i en t s de l ' I C I S . 
Une desc r ip t ion dé ta i l l ée d e s s o u r c e s de d o n n é e s 
d ' hosp i t a l i s a t ion est f o u r n i e d a n s le Rapport sur la 
santé périnatale au Canada, 2000'. 

4. Alberta Congenital Anomalies Surveillance 
System (ACASS) 

L ' A C A S S est le s y s t è m e d e survei l lance des anomalies 
congéni ta les de 1 'Alber ta . L e s p r inc ipa les sources de 
données d e l ' A C A S S son t les s ta t i s t iques de l ' é ta t 
civil, les r appo r t s d e s h ô p i t a u x e t des communica t ions 
spéciales a v e c les c l i n i q u e s de géné t ique , les cl iniques 
de pédiatrie et les laboratoires. Les données de l ' A C A S S 
sont t r a n s m i s e s d ' a b o r d a u x Sta t i s t iques d e l ' é t a t civil 
de 1 'Alber ta p u i s a u S C S A C . 
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Forces et faiblesses du SCSAC 
Le S C S A C eng lobe env i ron 345 000 naissances totales 
chaque a n n é e et p e u t déc l a re r les t aux de p réva lence 
à la na i ssance de 15 ca t égor i e s géné ra l e s et de 57 
catégories s p é c i f i q u e s d ' a n o m a l i e s congén i ta les . Le 
S C S A C p e r m e t de ca lcu le r les t a u x de p réva lence de 
certaines anomal ies congéni ta les , à l ' échel le nationale, 
provincia le et p o u r ce r t a ines p rov inces , au n iveau des 
divis ions et subd iv i s i ons de r e c e n s e m e n t . Le S C S A C 
peut également fournir des compara isons statistiques sur 
la p réva lence de ce r t a ines a n o m a l i e s congén i t a l e s à la 
naissance, d ' u n e p r o v i n c e o u d ' u n terr i toire à l ' aut re . 

Puisque le S C S A C obt ient ses données essentiel lement 
à partir des g randes bases de données d 'hospi ta l isat ion, 
il comporte u n cer ta in n o m b r e de faiblesses. Première-
ment , le s y s t è m e r e p o s e u n i q u e m e n t sur les doss iers 
d 'hosp i ta l i sa t ion et les c o d e s de la CIM-9 . L e s codes 
de d iagnos t ic ne son t p a s c o n f i r m é s lorsqu ' i l s sont 
extrai ts du doss ie r d ' hosp i t a l i s a t i on . E n outre, le 
sys tème de c o d i f i c a t i o n de la C I M - 9 compor t e lui-
m ê m e des l imi tes i m p o r t a n t e s e n ce qui conce rne 
les anoma l i e s congén i t a l e s ident i f iées . L e fait de ne 
compter que sur les doss ie r s d 'hosp i t a l i sa t ion a par 
ail leurs p o u r e f f e t d ' e m p ê c h e r la saisie des anomal ies 
d iagnos t iquées en consu l t a t i on ex terne . Deux ième-
ment , pour la p lupar t des ter r i to i res et p rovinces , 
seules les a n o m a l i e s c o n c e r n a n t les mor t ina i s sances 
et les na i s sances v i v a n t e s son t comptabi l i sées . Par 
conséquent , les f œ t u s a f f e c t é s qu i ne réun issen t pas 
les cri tères de m o r t i n a i s s a n c e (poids à la na issance 
> 500g ou > 2 0 s e m a i n e s de ges ta t ion dans la plupar t 
des p rov inces ) n e son t p a s c o m p t a b i l i s é s dans le 
sys tème. Ains i , la p lu p a r t d e s a n o m a l i e s déce lées 
lors du d iagnos t ic p r éna t a l qu i se so lden t par u n e 
interrupt ion d e g ros se s se ne son t pas incluses dans le 
S C S A C . T r o i s i è m e m e n t , les doss ie r s d u S C S A C ne 
compor ten t a u c u n e d o n n é e sur les fac teurs de r i sque 
c o m p o r t e m e n t a u x o u sur les expos i t ions de la mè re . 

Enfin, la date de publ icat ion des d o n n é e s du SCSAC 
n ' e s t pas idéale. Puisque les na i s sances v ivan tes 
j u s q u ' à l ' âge d ' u n an sont cont rô lées p a r le SCSAC, 
des retards de plus de deux ans p e u v e n t exister dans la 
déclarat ion des cas. E n outre, les s o u r c e s de données 
individuelles ont leurs propres l imi tes . P a r exemple, 
le sys tème M e d - É c h o du Q u é b e c ne p e u t saisir toutes 
les mor t ina issances qui surviennent e n dehor s de la 
province. 

Le t ra i tement des données , une fois e n possess ion 
du SCSAC, n ' e s t pas non plus o p t i m a l . L e s données 
d'hospitalisation peuvent englober p lus ieurs admissions 
pour un m ê m e nourr isson et les d o n n é e s t i rées de la 
base de données sur les congés des p a t i e n t s ne com-
portent aucune var iable d ' i den t i f i ca t ion . U n procédé 
de fu s ionnemen t est donc utilisé p o u r s u p p r i m e r les 
entrées en doub le à l ' a ide de var iab les c o m m e la date 
de naissance, les numéros d ' a s surance-malad ie cryptés, 
etc. Ces var iables peuvent être p lus o u m o i n s exactes 
et complètes et gonf le r les taux dans ce r ta ines régions. 

La qualité des données du S C S A C a é t é off iciel lement 
évaluée sur deux fronts. P remiè rement , u n e évaluation 
de la base de données sur les congés d e s pat ients de 
l ' ICIS a e x a m i n é plusieurs var iables pér ina ta les , dont 
certaines anomal ies congéni ta les . Il e n ressor t que les 
pr incipaux d iagnos t ics sont bien sais is m a i s que les 
diagnost ics p lus complexes ou plus o b s c u r s ne sont 
pas codés de man iè re f iable2 . Cet te c o n c l u s i o n a par 
ailleurs été con f i rmée à l ' i ssue d ' u n e é t u d e récente 
portant sur la compara i son des d o n n é e s d e l 'Alberta 
sur les anomal i e s congéni ta les t i rées d u S C S A C avec 
les taux tirés d ' u n sys tème actif m u l t i s o u r c e s de 
l ' A C A S S . L ' é t u d e révèle une bonne c o n c o r d a n c e 
entre le S C S A C et l ' A C A S S pour les a n o m a l i e s 
évidentes c o m m e l ' anencépha l ie . T o u t e f o i s , pour les 
diagnost ics m o i n s évidents c o m m e l ' a g é n é s i e pulmo-
naire, la concordance est médiocre . L e s anomal ies 
traitées dans le cadre de ce rapport c o n c o r d e n t 
re la t ivement b ien , d ' ap rès l ' é tude de va l ida t ion . 
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Méthodes 

L e S C S A C fournit les t a u x de prévalence de certaines 
a n o m a l i e s congéni ta les à la na issance , au Canada et 
dans les provinces/territoires. Les méthodes statistiques 
utilisées pour ce rapport sont essentiellement descriptives. 
L o r s q u e les p h é n o m è n e s sont rares ou que les t aux 
p r e n n e n t appui sur un pe t i t échant i l lon, il convient 
d ' i n t e r p r é t e r les résul tats avec pa idence . 

Les stat is t iques présentées consis tent dans ce qui suit : 

/. Prévalence à la naissance — La prévalence à 
la na i s sance de cer ta ines a n o m a l i e s congénitales ou 
ca tégor ies d ' anomal ies congéni tales est le rapport entre 
le n o m b r e de naissances v ivantes ou de mortinaissances 
a u x q u e l l e s on avai t a t t r ibué u n code CIM-9 donné 
(numérateur) et le nombre total de naissances (naissances 
v ivan tes et mort inaissances données du dénominateur) . 
L a p r éva l ence à la na i s sance d e certaines anomal ies 
congén i t a l e s est fou rn ie p o u r 10 000 naissances 
v i v a n t e s . 

2. Tendances nationales au fil du temps — La 
p é r i o d e cons idérée d é b u t e en 1989. Si les données 
p rov inc i a l e s n ' é t a i en t pas complè t e s pour toutes les 
a n n é e s considérées ( c o m m e c ' e s t le cas de la 
Nouve l l e -Écosse ) , les d o n n é e s de cette province ont 
é t é e x c l u e s des t aux canad iens . Des tests statistiques 
d e t e n d a n c e ont été p ra t iqués pour identifier les 
t e n d a n c e s s ta t i s t iquement s ignif ica t ives de la 
p r é v a l e n c e à la na i s sance de cer ta ines anomal ies 
congén i t a l e s au fil du t emps . 

3. Comparaisons interprovinciales/interterritoriales 
— L e s compara i sons interprovinciales/interterritoriales 
d e la p réva lence à la na i s sance de certaines anomal ies 
congén i t a l e s sont p résen tées p o u r la pér iode compr ise 
en t re 1997 et 1999. Pour tous les taux provinciaux/ 
te r r i tor iaux , des in terval les d e conf iance à 95 % (IC) 
ont été calculés pour permettre une comparaison précise 
d e s t a u x provinc iaux/ te r r i to r iaux . Des statistiques 
d i s t inc tes n ' o n t pas pu être p rodu i tes pour le N u n a v u t 
p u i s q u e la pér iode v i sée par le rapport précède la 
da te de créat ion de ce terr i toire . 

4. Comparaisons internationales — Les données 
internationales sont tirées du Rapport annuel 200P 
de l 'Organ i sa t i on in t e rna t iona l e des sy s t èmes de 
survei l lance des a n o m a l i e s congén i t a l e s ( O I S S A C ) . 
Les c o m p a r a i s o n s i n t e rna t i ona l e s sont descr ip t ives 
puisqu ' i l exis te des d i f f é r ences fondamen ta l e s dans les 
déf ini t ions, les c r i tè res d ' i n c l u s i o n et d ' e x c l u s i o n et 
les m é t h o d e s d ' é v a l u a t i o n d e s a n o m a l i e s congéni ta les 
entre les d i f f é r en t s p r o g r a m m e s cons idérés . 

La majori té des données f o n t l 'ob je t d ' u n e présentation 
graphique. Tou te fo i s , les t a b l e a u x de d o n n é e s corres-
pondant à toutes les f igures sont présentés à l ' annexe D. 
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Annexe B 

Codes de la CIM-9 des anomalies congénitales 

Syndrome de Down 758.0 

Anomalies du tube neural 740.0-740.2, 

741.0-741.9,742.0 

Anencéphalie et anomalies semblables 740.0-740.2 

Spina bifida 741.0-741.9 

Cardiopathies congénitales 745.0-745.9, 

746.0-746.9 

Hypoplasie du cœur gauche 746.7 

Fente palatine 749.0 

Fente labiale associée ou non à une fente palatine 749.1-749.2 

Anomalies réductionnelles des membres 755.2-755.4 

J54j) Les anomalies congénitales au Canada - Bibliographie 

Annexe C ..> 

Liste des acronymes 
A C A S S Alber ta Congen i t a l Anomal ies 

Survei l lance Sys t em 

A F P S M a lpha - fœtop ro t é ine sér ique maternel le 

A R M anomal ies réduc t ionne l les des m e m b r e s 

ATN anomal ies du tube neural 

B D C P Base de d o n n é e s sur les congés des 
pat ients 

C C card iopa th ies congéni ta les 

C I M - 9 Class i f ica t ion s ta t is t ique internat ionale 
des malad ies , n e u v i è m e édition 

C N clarté nuca le 

D G P diagnost ic géné t ique préimplantatoire 

D S M dépis tage sé ro log ique chez la mère 

E 3 œstr iol n o n - c o n j u g u é 

F L / P fen te labiale avec ou sans fente palat ine 

F M F Fetal M e d i c i n e F o u n d a t i o n (Angleterre) 

F P fente pa la t ine 

h C G ho rmone cho r ion ique gonadot rope 

H C G hypoplas ie du c œ u r gauche 

H S R Heal th Status Reg i s t ry 

IC intervalle de c o n f i a n c e 

ICIS Inst i tu t c a n a d i e n d ' i n f o r m a t i o n sur la 
san té 

IG in te r rup t ion d e g ros se s se 

M e d - É c h o S y s t è m e de m a i n t e n a n c e et d ' exp lo i t a t ion 
d e s d o n n é e s p o u r l ' é t u d e de la c l ientèle 
hosp i t a l i è re 

M T H F R m é t h y l è n e - t é t r a h y d r o f o l a t e reductase 

N S A P D N o v a Sco t i a A t l e e Per ina ta l D a t a b a s e 

O I S S A C O r g a n i s a t i o n in te rna t iona le des sys tèmes 
de surve i l l ance des anomal ies congéni tales 

O M S O r g a n i s a t i o n m o n d i a l e de la santé 

PDI p r o g r a m m e d e dép i s t age in tégré 

P V C p r é l è v e m e n t d e s vi l los i tés chor ia les 

R C S A C R é s e a u c a n a d i e n de survei l lance des 
a n o m a l i e s c o n g é n i t a l e s 

S A F s y n d r o m e d ' a l c o o l i s m e fœta l 

S C S A C S y s t è m e c a n a d i e n de surve i l lance des 
a n o m a l i e s c o n g é n i t a l e s 

S D s y n d r o m e d e D o w n 

S O G C Soc i é t é des obs té t r i c i ens et gynéco logues 
d u C a n a d a 
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Annexe D 

Tableaux de données 
Tableau D 1.1 : 

T a u x de p r é v a l e n c e du s y n d r o m e de D o w n (SD) , 

C a n a d a ( sau f la N o u v e l l e - É c o s s e ) , 

1989-1999 65 

Tab leau D 1.2 : 

Taux de p r é v a l e n c e du s y n d r o m e d e D o w n (SD), 

pa r p rov ince / te r r i to i re , C a n a d a , 

1997-1999 65 

Tableau D2 .1 : 

Taux de p r é v a l e n c e des a n o m a l i e s d u tube 

neura l (ATN), C a n a d a ( sau f la Nouve l l e -Écosse ) , 

1989-1999 66 

Tableau D2 .2 : 

Taux de p r é v a l e n c e d u sp ina b i f ida , C a n a d a 

( sauf la N o u v e l l e - É c o s s e ) , 1989 -1999 66 

Tableau D2.3 : 

Taux de p r é v a l e n c e de l ' a n e n c é p h a l i e , C a n a d a 

( sau f la N o u v e l l e - É c o s s e ) , 1989-1999 67 

Tableau D 2 . 4 : 

T a u x de p r é v a l e n c e des a n o m a l i e s d u tube 

neural (ATN), p a r p rovince / te r r i to i re , Canada , 

1997-1999 67 

Tableau D 2 . 5 : 

Taux de p r é v a l e n c e d u sp ina b i f ida , par 

province / te r r i to i re , C a n a d a , 1997-1999 68 

Tableau D2 .6 : 

Taux de p r é v a l e n c e de l ' a n e n c é p h a l i e , par 

province / te r r i to i re , C a n a d a , 1997-1999 68 

Tableau D3.1 : 
Taux de p r é v a l e n c e d e s ca rd iopa th ie s 
congén i t a l e s (CC) , C a n a d a ( sauf la N o u v e l l e -
Écosse) , 1 9 8 9 - 1 9 9 9 69 

Tableau D3.2 : 

Taux de p réva lence de l ' hypoplas ie du cœur 

gauche (HCG) , Canada (sauf la N o u v e l l e -
Écosse) , 1989-1999 69 

Tableau D3.3 : 

Taux de p réva lence de l ' hypop las ie du cœur 

gauche ( H C G ) , par province/ terr i toire , Canada , 

1997-1999 70 

Tableau D4.1 : 

Taux de p réva lence des fentes labiales avec 

ou sans fen te palat ine (FL/P) et f en te palat ine 

(FP), C a n a d a (sauf la Nouve l l e -Écosse ) , 

1989-1999 70 

Tableau D4.2 : 

Taux de p réva lence des fentes labiales avec ou 

sans fente pala t ine (FL/P), par province/ terr i toire , 

Canada, 1997-1999 71 

Tableau D4.3 : 

Taux de p réva lence des fentes pala t ines (FP), 

par province/ terr i toire , Canada , 

1997-1999 71 

Tableau D5.1 : 

Taux de p réva lence des anomal ies réduct ionnel les 

des m e m b r e s (ARM) , Canada (sauf la Nouve l l e -

Écosse) , 1989-1999 72 

Tableau D5 .2 : 

Taux de préva lence des anomal ies réduct ionnel les 
des m e m b r e s (ARM) , par province/ terr i toire , 
Canada , 1997-1999 72 
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Tableaux de données 

Tableau D1.1 . 

Taux de prévaîence du syndrome de Down (SD), 
Canada (sauf la Nouvelle-Écosse•)*, 1989-1999 

1989 375 840 454 1 2,1 
1990 390 839 567 14,5 
1991 389 926 556 14,3 

1992 384 740 460 12,0 
1993 377 167 490 13,0 
1994 375 451 461 12,3 

1995 368 100 493 13,4 
1996 356 188 430 12,1 
1997 341 122 468 13,7 

1998 334 133 458 13,7 
1999 328 493 466 14,2 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
"La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 

Tableau D1.2 "> - -

Taux de prévalence du syndrome de Down (SD), par province/territoire, Canada, 1997-1999 

M 
îflSWiff 

Q S E j n f R S H f l n i 
• T O i l a B M B 
H R & I S f l H H 

i * IC-j ( 

Terre-Neuve 15 538 10,1 20 12,9 (7,8-19,9) 
Île-du-Prince-Édouard 4 550 13,7 8 17,6 (7,6-34,6) 
Nouvelle-Écosse 29 346 12,9 59 20,1 (15,3-25,9) 
Nouveau-Brunswick 24 017 9,1 43 17,9 (12,9-24,1) 
Québec 225 053 n.d. 298 13,2 (11,8-14,8) 
Ontario 406 064 17,6 553 13,6 (12,5-14,8) 
Manitoba 43 232 14,1 59 13,6 (10,4-17,6) 
Saskatchewan 37 957 10,7 61 16,1 (12,3-20,6) 
Alberta 113 844 14,0 124 10,9 (9,0-13,0) 
Colombie-Britannique 129 230 18,1 218 : 16,9 (14,7-19,3) 
Yukon 1 213 20,7 3 24,7 (5,0-72,3) 
Territoires du Nord-Ouest 3 050 11,7 5 16,4 (5,3-38,2) 
CANADA 1 033 094 16,1 1 451 14,0 (13,3-14,8) 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-1999, 
'Données de 1999-2000. (Source : Institut canadien d'information sur la santé, Base de données sur les congés des patients, 1999-2000.1 
IC - intervalle de confiance. 
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Tableau D2.1 

Taux de prévalence des anomalies du tube neural (ATN), 
Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

1989 375 840 416 11,1 
1990 390 839 430 11,0 
1991 389 926 389 10,0 
1992 384 740 370 9,6 
1993 377 167 345 9,1 
1994 375 451 349 9,3 
1995 368 100 340 9,2 
1996 356 188 257 7,2 
1997 341 122 257 7,5 
1998 334 133 188 5,6 
1999 328 493 185 5,6 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 
1989-1999. 

"La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années considérées. 

pbleau D2.T> - — 

Taux de prévalence du spina bifida, Canada (sauf la 
Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

• B M S B B M 
• B K j f l M a 

ii-» 

1989 375 840 ; 299 8,0 
1990 390 839 ^ 310 7,9 
1991 389 926 268 6,9 
1992 384 740 ; 265 6,9 
1993 377 167 239 : 6,3 
1994 : 375 451 237 6,3 
1995 368 100 238 : 6,5 
1996 356 188 184 ' • ...'5,2'. 
1997 341 122 182 : : ; 5,3 
1998 334 133 138 4,1 
1999 .'••• 328 493 130 4,0 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales 
1989-1999. 

*La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années considérées. 
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Tableau D2.3 

Taux de prévalence de l'anencéphalie, Canada (sauf la 
Nouvelle-Écosse) *, 1989-1999 

1- '-tri 

1989 375 840 81 2,2 
1990 390 839 87 2,2 
1991 389 926 75 1,9 
1992 384 740 63 1,6 
1993 377 167 72 1,9 
1994 375 451 68 1,8 
1995 368 100 65 1,8 
1996 356 188 40 '1,1 
1997 341 122 51 1,5 
1998 334 133 30 0,9 
1999 328 493 31 0,9 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 
1989-1999. 
"La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années considérées. 

Tableau D2.4 • 

Taux de prévalence des anomalies du tube neural (ATN), par 
province/territoire, Canada, 1997-1999* 

r tom^PfJn M e - ' ^ ' " i f i 'U . kMutXJ • 

Terre-Neuve 15 538 15 9,7 (5,4-15,9) 
île-du-Prince-Édouard 4 550 0 0,0 (0,0-8,1) 
Nouvelle-Écosse 29 346 28 9,5 (6,3-13,8) 
Nouveau-Brunswick 24 017 19 7,9 ; (4,8-12,3) 
Québec 225 053 121 5,4 (4,5-6,4) 
Ontario 406 064 265 6,5 (5,8-7,4) 
Manitoba 43 232 36 8,3 (5,8-11,5) 
Saskatchewan 37 957 22 5,8 (3,6-8,8) 
Alberta 113 844: 52 4,6 (3,4-6,0) 
Colombie-Britannique 129 230 100 7,7 (6,3-9,4) 
Yukon 1 213 0 0,0 (0,0-30,2) 
Territoires du Nord-Ouest 3 050 0 0,0 (0,0-12,0) 
CANADA 1 033 094 658 6,4 (5,9-6,9) 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-1999. 
"Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
IC - intervalle de confiance. 

Les anomalies congénitales au Canada - Anomalies réductionnelles des membres (J33 



Tableau D2.5 

Taux de prevalence du spina bifida, par province/territoire, Canada. 1997-1999* 

• B l ^ i i g g g B H • • H E s S m m y H îggfflBnHgKE 
• R g g n H H BBBMHSPM 

Terre-Neuve 15 538 9 5,8 (2,6-11,0) 
île-du-Prince-Edouard 4 550 0 0,0 (0,0-8,0) 
Nouvelle-Écosse 29 346 18 6,1 (3,6-9,7) 
Nouveau-Brunswick 24 017 14 5,8 (3,2-9,8) 
Québec 225 053 86 3,8 (3,0-4,7) 
Ontario 406 064 190 4,7 (4,0-5,4) 
Manitoba 43 232 24 5,6 (3,5-8,3) 
Saskatchewan 37 957 17 4,5 (2,6-7,2) 
Alberta 113 844 34 3,0 (2,1-4,2) 
Colombie-Britannique 129 230 76 5,9 (4,6-7,4) 
Yukon 1 213 0 0,0 (0,0-30,2) 
Territoires du Nord-Ouest 3 050 0 0,0 (0,0-12,0) 
CANADA 1 033 094 468 4,5 (4,1-4,9) 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-1999. 
"Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
IC - intervalle de confiance. 

Tableau D2.6, 

Taux de prévalence de l'anencéphalie, par province/territoire, Canada, 1997-1999* 

tftBïlïtt-d l ' t iCrt 
g a B l 

BiS l i l 

Terre-Neuve 
Île-du-Prince-Édouard 
Nouvelle-Écosse 
Nouveau-Brunswick 
Québec 
Ontario 
Manitoba 
Saskatchewan 
Alberta 

Colombie-Britannique 
Yukon 
Territoires du Nord-Ouest 
CANADA 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-1999. 
"Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
IC - intervalle de confiance. 

15 538 3 1,9 (0,4-5,6) 
4 550 0 0,0 (0,0-8,1) 

29 346 4 1,4 (0,4-3,5) 
24017 2 0,8 (0,1-3,0) 

225 053 14 0,6 (0,3-1,0) 
406 064 52 1,3 (0,9-1,7) 
43 232 7 : 1,6 (0,6-3,3) 

; 37 957 3 0,8 (0,1-2,3) 
113 844 13 1,1 (0,6-1,9) 
129 230 18 1,4 (0,8-2,2) 

1213 0 0,0 (0,0-30,2) 
3 050 0 0,0 (0,0-12,0) 

1 033 094 116 1,1 (0,9-1,3) 
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Tableau D3.1 

Taux de prévalence des cardiopathies congénitales (CC), 
Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

1989 375 840 3 065 81,6 
1990 390 839 3 448 88,2 
1991 389 926 3 518 90,2 

1992 384 740 3 337 86,7 
1993 377 167 3 362 89,1 
1994 375 451 3 167 84,4 

1995 368 100 3 377 91,7 
1996 356 188 3 471 97,4 
1997 341 122 3 484 102,1 

1998 334133 3 536 105,8 
1999 328 493 3 407 103,7 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 
1989-1999. 
"La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 

Tableau D3.2 > -

Taux de prévalence de l'hypoplasie du cœur gauche 
(HCG), Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

1989 375 840 108 2,9 
1990 390 839 133 3,4 
1991 389 926 110 2,8 

1992 384 740 127 3,3 
1993 377 167 82 2,2 
1994 375 451 96 2,6 

1995 368 100 123 3,3 
1996 356 188 91 2,6 
1997 341 122 85 2,5 

1998 334 133 96 2,9 
1999 328 493 89 2,7 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies 
congénitales, 1989-1999. 
*La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années 
considérées. 
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Tableau D3.3 , -

Taux de prévatence de l'hypoplasie du cœur gauche (HCG), par 
province/territoire, Canada, 1997-1999* 

•MEBHECB 
ngEQRgflRKl 

181 WMÊA MinMiSMLAMiSl. 
Terre-Neuve 15 538 4 2,6 (0,7-6,6) 
Île-du-Prince-Édouard 4 550 0 0,0 (0,0-8,1) 
Nouvelle-Écosse 29 346 20 6,8 (4,2-10,5) 
Nouveau-Brunswick 24 017 0 0,0 (0,0-1,5) 
Québec 225 053 80 3,6 (2,8-4,4) 
Ontario 406 064 98 2,4 (1,9-2,9) 
Manitoba 43 232 12 2,8 (1,4-4,8) 
Saskatchewan 37 957: ; 14 , 3,7 (2,0-6,2) 
Alberta 113 844 34 3,0 (2,1-4,2) 
Colombie-Britannique 129 230 28 2,2 (1,4-3,1) 
Yukon 1 213 0 : o,o (0,0-30,2) 
Territoires du Nord-Ouest 3 050 o 0,0 (0,0-12,0) 
CANADA 1 033 094 290 2,8 (2,5-3,1) 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-1999. 
'Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
IC - intervalle de confiance. 

Tableau D4.T>~ W „ „ ,„.,=».«"* 

Taux de prévalence des fentes labiales avec ou sans fente palatine (FL/P) et fente 
palatine (FP), Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

- ïsUi-h, ïfifel'l-é-- «Jul^c-
'îb.JL.f-

ti'K- .pvi 
Vf ^ t i ihrnf i iR+v^- i r^ 

1989 375 840 399 10,6 
1990 390 839 480 : ; 12,3 •• • 
1991 389 926 453 v ; 11,6 • 
1992 384 740 468 12,2 
1993 377 167 394 10,4 
1994 > 375 451 388 10,3 
1995 368 100 411 11,2 
1996 356 188 396 11,1 
1997 341 122 361 10,6 
1998 334 133 350 10,5 
1999 328 493 356 •• 10,8 : 

« w r - =1 ft-Mld'ftjs. iroM-

252 
290 
291 

268 
266 

261 

230 
269 
267 

246 
249 

Source : Santé Canada. Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1989-1999, 
"La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années considérées. 

6.7 
7.4 
7.5 

7.0 
7.1 
7,0 

6.2 
7.6 
7.8 

7,4 
7,6 
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Tableau D4.2 

Taux de prévalence des fentes labiales avec ou sans fente palatine (FL/P), 
par province/territoire, Canada, 1997-1999* 

1 . V , - ; i - 1 rfb: • 
tjC'fia&l mmmm ĴLfâ'T31r î lelÊL 

Terre-Neuve 15 538 : 32 20,6 (14,1-29,8) 
Île-du-Prince-Édouard 4 550 3 6,6 (1,3-19,3) 
Nouvelle-Écosse 29 346 43 14,7 (10,6-19,7) 
Nouveau-Brunswick • 24 017 14 5,8 : (3,2-9,8) 
Québec 225 053 7 200 8,9 (7,7-10,2) 
Ontario 406 064 358 8,8 (7,9-9,8) 
Manitoba 43 232 • 62 14,3 (11,0-18,4) 
Saskatchewan 37 957 56 14,8 (11,1-19,1) 
Alberta ' 113 844 106 9,3 (7,6-11,3) 
Colombie-Britannique 129 230 230 17,8 (15,6-20,2) 
Yukon 1 213 0 o ••• (0,0-30,2) 
Territoires du Nord-Ouest 3 050 6 19,7 (7,2-42,8) 
CANADA 1 033 094 1 110 10,7 (10,1-11,4) 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-1999. 
'Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
IC — intervalle de confiance. 

Tableau D4.3 . 

Taux de prévalence des fentes palatines (FP), par province/territoire, 
Canada, 1997-1999* 

Terre-Neuve 15 538 
île-du-Prince-Édouard ; 4 550 
Nouvelle-Écosse 29 346 
Nouveau-Brunswick 24017 
Québec 225 053 
Ontario 406 064 
Manitoba 43 232 
Saskatchewan 37 957 
Alberta : 113 844 
Colombie-Britannique 129 230 
Yukon 1213 
Territoires du Nord-Ouest ; 3 050 
CANADA 1 033 094 

Taux de prévalence (IC à 95 -j) 
our 10 000 naissances totales 

9 
3 

32 
30 

192 
258 
39 
25 
95 

110 
0 
1 

794 

5,8 
6,6 

10,9 
12,5 
8.5 
6.4 
9,0 
6.6 
8,3 
8.5 
0,0 

3,3 
7,7 

(2 ,6-11,0) 

(1,3-19,3) 
(7,4-15,4) 
(8,4-17,8) 
(7,4-9,8) 
(5,6-7,2) 

(6,4-12,3) 
(4,3-9,7) 

(6,7-10,2) 
(7,0-10,2) 
(0,0-30,2) 
(0,0-18,2) 

(7,2-8,2) 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-1999. 
•Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
IC — intervalle de confiance. 
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Tableau D5.1 

Taux de prévalence des anomalies réductionnelles des 
membres (ARM), Canada (sauf la Nouvelle-Écosse)*, 1989-1999 

EfifflaMI 
• P j f f n R S M 

i . . n v i i - n -

1989 375 840 179 4,8 

1990 390 839 173 4,4 

1991 389 926 203 5,2 

1992 384 740 188 4,9 

1993 377 167 168 4,5 

1994 375 451 160 4,3 

1995 368 100 161 4,4 

1996 356 188 159 4,5 

1997 341122 121 3,5 

1998 334 133 151 4,5 

1999 328 493 120 3,7 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 
1989-1999. 
"La Nouvelle-Écosse a été exclue, faute de données pour toutes les années considérées. 

Tableau D5.2 j 

Taux de prévalence des anomalies réductionnelles des membres (ARM), 
par province/territoire, Canada, 1997-1999* 

iWHOflaieafi'fcïr^. ". W-i&Êrft*- . • '.ikaiifate 
.••• 'iflElt-S • • • ipftJA* - fid-HKWî&life 

Terre-Neuve 15 538 3 1,9 (0,4-5,6) 
îte-du-Prince-Édouard 4 550 0 0,0 (0,0-8,1) 
Nouvelle-Écosse 29 346 18 6,1 (3,6-9,7) 
Nouveau-Brunswick 24 017 4 1,7 (0,4-4,3) 
Québec 225 053 112 5,0 (4,1-6,0) 
Ontario 406 064 121 3,0 (2,5-3,6) 
Manitoba 43 232 20 4,6 (2,8-7,1) 
Saskatchewan 37 957 25 6,6 (4,3-9,7) 
Alberta 113 844 50 4,4 (3,2-5,8) 
Colombie-Britannique 129 230 55 4,3 (3,2-5,5) 
Yukon 1 213 1 8,2 (0,1-45,9) 
Territoires du Nord-Ouest 3 050 1 3,3 (0,M8,2) 
CANADA 1 033 094 410 4,0 (3,6-4,4) 

Source : Santé Canada, Système canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-1999. 
'Taux combinés pour la période comprise entre 1997 et 1999. 
IC - intervalle de confiance. 
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