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GLOSSAIRE

T21: Trisomie 21

CN : Clarté Nucale

MSM : Marqueurs Sériques Maternels

HAS : Haute Autoriteé de Santé

PPT21 : Personne Porteuse de Trisomie 21

PNDS : Protocole National de Diagnostic et de Soins
HCG : Human Chorionic Gonadotropin

PAPP-A : Pregnancy Associated Plasma Protein A
DPNI : Depistage Prénatal Non Invasif

IMG : Interruption Médicale de Grossesse

PVC : Prélévement de Villosités Choriales

SA : semaines d’aménorrhée

CAMPS : Centre d’Action Médico-Sociale Précoce
MDPH : Maison Départementale des Personnes Handicapées

IME : Institut Médico Educatif
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1. Présentation du sujet et justification de I’étude

La Trisomie 21 (T21) est une maladie genétique touchant environ 1 grossesse sur 400. Il
n’y a aujourd’hui aucun traitement pour la T21. En 2014, le pourcentage d’interruptions
médicales de grossesses (IMG) a la suite d’un diagnostic de T21 s’¢élevait a environ 79% (1).
21% des couples faisaient donc le choix de poursuivre la grossesse a la suite d’un diagnostic de

T21.

Les personnes porteuses de T21 (PPT21) ont fréquemment un retard mental plus ou moins
important, des malformations cardiaques et/ou digestives et des traits de visage caractéristiques.
Cela n’empéche cependant pas 1’enfant d’avoir une ressemblance avec ses parents (2). Une
PPT21 est susceptible de développer n’importe quelle pathologie, comme n’importe quelle
personne. En 2019, I’espérance de vie d’'une PPT21 était de 60ans. La haute autorité de santé
(HAS) décrit la T21 comme un « syndrome génétique devenu rare » (3). Ce constat permet de
comprendre que c’est la stratégie de dépistage de la trisomie 21 qui fait en sorte que ce
syndrome soit devenu rare si I’on compare les taux de grossesses interrompues suite a un
diagnostic de T21 a celui des grossesses poursuivies.

La majorité des PPT21 peuvent, comme tout le monde, développer des relations affectives et
mener une vie gratifiante pour elles-mémes et leurs proches. L’¢éducation et I’accompagnement
sont des facteurs importants pour le développement et 1’épanouissement de ces enfants puis de

ces adultes (2).

Il est difficile de trouver un chiffre fiable sur le nombre de PPT21 vivant en France.
L’Institut Jérome Lejeune est I’un des premiers centres médicaux dans le monde spécialisé dans
la T21 et les déficiences intellectuelles d’origine génétique. Il a été créé en 1997. 1l s’articule
autour de trois missions : soigner, chercher et former. Une équipe pluridisciplinaire permet un
suivi médical global, personnalisé, tout au long de la vie a prés de 10000 patients venant de
toute la France et méme de I’étranger (4). Cet institut suivait prés de 10 000 patients en 2019,
dont 82% sont porteurs de T21. Soit environ 8000 patients (5).

La société francaise met de plus en plus d’actions en ceuvre pour I’accueil et I’inclusion
des personnes porteuses de handicap. La loi n® 2005-102 du 11 février 2005 pour I’égalité des
droits et des chances, la participation et la citoyenneté des personnes handicapées (6), les
instituts médico-éducatifs (IME) permettent 1’intégration dans les différents domaines de la vie.
Des initiatives telles que 1’ouverture de bars, restaurants dont les salariés sont porteurs de T21

comme les Cafés Joyeux a Paris puis dans d’autres villes ; la diffusion sur une chaine grand
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public en premiere partie de soirée du téléfilm « Apprendre a t’aimer » en septembre 2020

montrent un changement de regard de la sociéte sur la Trisomie 21.

Le dépistage de la T21 est mis en place depuis 1997 et est proposé a toutes les femmes
enceintes. Ce dépistage a évolué au fil des années pour étre celui que nous connaissons
actuellement, depuis le décret du 14 décembre 2018. Au premier trimestre, il combine trois
éléments : la mesure échographique de la clarté nucale (CN), le dosage des marqueurs sériques
maternels (MSM) (HCG et PAPP-A) ainsi que 1’dge maternel. Si ce dépistage n’a pas pu étre
réalisé entre 11 semaines d’aménorrhée (SA) et 13 SA+6jours, on peut réaliser le dépistage
intégré au deuxieme trimestre, entre 14 SA et 17 SA + 6jours. Il prend alors en compte les
mesures échographiques du premier trimestre ainsi que les MSM du deuxiéme trimestre : HCG
totale ou BHCG et AFP (7). Ces tests de dépistage permettent de classer les patientes dans des
catégories a bas, moyen ou fort risque de T21. Une catégorie a bas risques (taux inférieur a
1/1000) est considérée comme a trop faible risque de T21 pour proposer d’autres examens. La
grossesse se poursuit normalement. Si le risque est compris entre 1/1000 et 1/50, il sera proposé
une mesure du taux d’ADN circulant dans le sang maternel, le dépistage prénatal non invasif
(DPNI). Enfin si le risque est supérieur a 1/50, le diagnostic par amniocentése ou prélévement

des villosites choriales (PVC), en fonction du terme, sera proposé (2).

Une IMG ne peut étre pratiquee que si le diagnostic de la T21 est certain ; ¢’est-a-dire
que les parents doivent poursuivre le dépistage jusqu’au diagnostic réalisé par une amniocentése
le plus souvent (ou un PVC a un terme plus précoce) s’ils souhaitent interrompre la grossesse.
Si leur souhait est de conserver la grossesse, ils peuvent aller jusqu’au diagnostic pour savoir
ce qu’il en est, ou commencer le dépistage mais ne pas explorer davantage s’ils se situent dans
une catégorie a risques, ou encore ne souhaiter aucun depistage.

Dans certains cas, la trisomie n’est pas diagnostiquée en anténatal par échec de dépistage ou
parce que les parents n’avaient pas souhaité réaliser les tests de dépistage car ces derniers

n’auraient pas changé leur souhait de poursuivre la grossesse.

Une annonce de T21 doit amener a un choix parental : celui de poursuivre la grossesse
pour accueillir I’enfant ou le confier a I’adoption ; ou alors celui d’interrompre la grossesse. En
2014, si 79% des diagnostics anténataux de T21 conduisaient a une interruption de grossesse
en France, 21% des couples faisaient le choix de poursuivre la grossesse. Ces constats nous

aménent a nous questionner sur I’annonce qui est faite aux couples lors d’une suspicion de T21
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au cours de la grossesse et sur les raisons qui peuvent motiver ces couples a faire le choix de

poursuivre une grossesse en ayant connaissance de ce diagnostic incertain, ou, parfois, certain.

Comment les couples vivent-ils I’annonce qui leur est faite et comment font-ils le choix de

continuer la grossesse ?
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2. Meéthodologie
2.1. Objectifs de 1’étude

L’objectif principal de I’étude est de décrire le vécu de 1’annonce d’un diagnostic de
Trisomie 21 par les couples et ’accompagnement médical et psychologique mis en place dés

lors qu’ils font le choix de poursuivre la grossesse.

L’objectif secondaire sera d’étudier les facteurs qui rentrent en compte dans le choix

parental de poursuite de la grossesse.

2.2. Schéma d’étude

Il s’agit d’une étude qualitative par entretiens semi directifs.

Les entretiens se sont déroulés entre avril et juin 2020.

2.3. Population étudiée

Les critéres d’inclusion étaient les suivants :

- Avoir un enfant porteur de T21

- Ayant été suivi en France pour la grossesse de cet enfant

- Résidant en France et ayant une bonne compréhension de la langue francaise
- Ayant eu un diagnostic ou une suspicion de T21 pendant la grossesse

Les critéres de non-inclusion :

- Avoir découvert la trisomie de leur enfant a la naissance, sans aucun signe d’appel

pendant la grossesse

- Avoir eu recours a une IMG a la suite d’un diagnostic de T21

2.4. Recrutement de la population

Pour la réalisation de cette étude, une annonce a circulé par le biais d’une association :
Down Up et de réseaux sociaux dédiés a la Trisomie 21 : page Facebook « Tombée du Nid »

et Instagram « Aventure Xtraordinaire ». Cette annonce présentait 1’étude et invitait les
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couples qui le souhaitaient a contacter 1’investigateur de 1’étude pour programmer un temps

d’entretien. La demande d’entretien faisait office de consentement.

2.5. Mode de recueil des données et outils de recueil

Une grille d’entretien a été rédigée (annexe 2). Elle a été validée par monsieur Benoit
PAIN, directeur de memoire, et les sages-femmes enseignantes de 1’école de Poitiers. Un
entretien test a été réalisé ; validant la grille d’entretien. Le consentement des personnes

interrogées pour enregistrer 1’entretien était recueilli avant de débuter I’entretien.

Ces entretiens ont été réalisés par visio conférence, ou appels téléphoniques et enregistrés
grace a un dictaphone. Le langage non verbal qui a pu étre observé était retranscrit sur un

cahier. Les entretiens ont, par la suite, pu étre retranscris par écrit.

2.6. Critéres de jugement

Les criteres de jugement principaux étaient les questions de la grille d’entretien qui ont
permis de répondre a la question du vécu parental de I’annonce et de 1’accompagnement :

questions 4 ; 7 a 13.

Les critéres de jugement secondaires étaient les réponses aux questions 5 et 6 de la grille

d’entretiens.

2.7. Analyse des entretiens

11 s’agissait d’une analyse brute des données recueillies. Chaque entretien a été enregistré
(avec accord des femmes) et retranscrit intégralement. Les réponses aux questions ont été

relevées puis classées dans un tableau destiné a les regrouper.

En parall¢le de I’enregistrement, 1’investigateur relevait le langage non verbal sur un

carnet.

Ce type d’analyse permet d’apprécier I’intonation de la voix, les hésitations et termes

employés.

2.8. Considérations éthiques et réglementaires

Seuls les sujets désirant participer a I’étude ont réalis¢ les entretiens, apres avoir bénéficié

d’une information éclairée sur :

- L’objectif de I’étude
- L’identité du responsable du recueil et du traitement des données
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- Le caractére non obligatoire de la participation a 1’étude ; les destinataires des
informations

- L’anonymat des entretiens lors de la rédaction du travail

La participation aux entretiens a fait office de consentement pour participer a 1’étude.

16



3. Résultats

3.1. Diagramme de flux

17 entretiens 12 entretiens

ont été réalisés — inclus

5 exclusions

3.2. Description de la population étudiée

Présentation de la population étudiée selon 1’age, le type de grossesse et le dépistage

Age Age des Typedegrossesse Dépistage*** Elément déclenchant la suspicion
maternel* enfants** de T21

38 ans 2ans Gémellaire Complet Dépistage combiné du T1

<30ans 11ans Simple Non CNaléchoTl

42ans 12ans Simple Non CNal'échoTl

42ans 3,5ans Simple Incomplet Dépistage combiné du T1

31ans 2ans Simple Complet Dépistage combiné du T1

<30ans 2mois Simple Non Signes échographiques a I’écho T2
33ans 2ans Gémellaire Complet DPNI

<30ans 4ans Simple Non CNal'échoT1

23ans 3ans Simple Incomplet Signes échographiques a I’écho T3
30ans 6mois Simple Incomplet Dépistage combiné du T1

30ans 2,5ans Simple Complet CN al’échoT1

40ans 2ans Simple Complet CNal'échoT1

*age maternel lors de la grossesse de I’enfant porteur de T21
**3ge des enfants lors des entretiens

*** 1’absence de dépistage correspond aux femmes qui n’ont pas souhaité réaliser de
dépistage pendant la grossesse ; le dépistage incomplet correspond aux femmes qui ont débuté
une stratégie de dépistage et qui ont interrompu avant le diagnostic ; le dépistage complet

correspond aux femmes qui sont allées jusqu’au diagnostic.
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Nous souhaitions interroger des couples pour cette étude. La situation sanitaire ne nous a pas
permis de réaliser des entretiens en présentiel. Lors des appels et visio-conférences, nous
n’avons pu interroger que des femmes seules. Lors d’un appel, sur les 12 entretiens, un pére a

pu étre présent. Notre étude concerne donc principalement le vécu des meres.

Tri de la population selon la stratégie de dépistage

6
5
2 EN=12

3

2

1

0
Pas de Dépistage Dépistage
dépistage incomplet jusqu'au
diagnostic

3.3. Description du vécu de I’annonce et de ’accompagnement

3.3.1. Différents schémas d’annonce

Au cours d'une Au cours d’un
échographie rendez-vous
ANNONCE
Par téléphone

3.3.1.1.  Au cours d’une échographie

Dans 5 entretiens sur 12, I’annonce a été faite au cours d’une échographie.
» Entretien 3 : « On a suspecté la trisomie au niveau de la clarté nucale et on a souhaité

ne pas poursuivre les examens. »

> Entretien 8 : « On s’est apercu qu’il y avait un probléme, [...] dés la 1°¢ échographie.
Parce que la CN était tres élevée. [ ...]et puis il finit par m’annoncer qu’effectivement il

Yy avait un gros SOUci ».

> Entretien 4 : « Lors de I'échographie du premier trimestre, a 12 SA, [...] elle a tres

rapidement dit qu’il y avait une nuque épaisse. »

> Entretien 6 : « Bah en fait on est allés faire notre écho du 5" mois chez notre

échographe habituelle, voila tres sympa. [...] Et puis apres en fait voila, elle nous a
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vraiment dit euh « moi je vous conseille vraiment de penser sérieusement a ['IMG parce
que j’ai vu des signes de trisomie, que je ne vous conseille pas de le garder, c’est

compliqué. » »

» Entretien 9 : « C’est a la 3éme écho en fait ou elle m’a fait [ 'examen classique [ ...] C’est
tout elle m’a juste dit qu’il y avait un peu trop de liquide amniotique, que le fémur était
un peu petit et donc apres a l’issue de |’examen, quand on a été dans son bureau, elle
m’a expliqué en fait qu’il y avait un test qui existait aujourd’hui. Mais euh voila comme
¢a, elle m’a laché ¢ca comme ¢a hein. Sans m’expliquer, sans voila « votre fils il a peut-
étre la trisomie 21 on peut vous faire une prise de sang a 500€ voila c’est tout ce qu’elle

m’a dit. »

3.3.1.2. Au cours d’un rendez-vous

Nous avons pu relever dans 5 entretiens que les résultats des amniocenteses étaient donnés

au cours d’un rendez-vous.
» Entretien 1 : « On a eu un rdv. Donc on s assoit et il nous dit qu’il a recu les résultats »
» Entretien 11 : « Une généticienne qui nous a re¢us dans son bureau. »

» Entretien 7 : « le Dr M. nous a contactés [...] Et il nous a demandés si on était libres

maintenant pour passer le voir a I’hopital. Il nous a regus ce soir-la. »

» Entretien 10 : « On est passé a son cabinet a 14h et euh il nous a posé la question en
fait, il nous a dit « bah vous avez la possibilité d’avoir une IMG, est ce que vous

souhaitez I’avoir ou pas ? » »

» Entretien 12 : « Donc bon apres elle m’a appelée en me disant que elle me disait pas les
résultats par téléphone. [...] Donc on a été conviés du coup bah euh a [’hopital et puis

elle nous a annoncé que effectivement il y a bien une trisomie 21 ».

3.3.1.3. Par téléphone

3 entretiens ont pu relever que certains parents ont recu les résultats du DPNI par

téléphone.
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Entretien 4 : « Et puis le 13 juin 2016, il y a des dates qu’on n’oublie pas, j étais au
bureau a midi et la sage-femme m’appelle. [...] Elle m’a donc confirmé le diagnostic

de trisomie 21. »

Entretien 10 : « C’est mon gynéco qui m’a appelée le 4 juin et qui me les a donnés au

téléphone. »

Entretien 5 : « Ah bah c’était particulier (rire nerveux). C’était tres particulier hein. Le
résultat du DPNI m’a été donné par téléphone par mon gynécologue. [...]je me suis

retrouvee toute seule dans mon salon avec ¢a quoi ».

3.3.2. Le vécu décrit comme bon

Soutien familial et Accompagnement

amical \ , médico-psycho-social

Vécu décrit comme
bon

Continuité de la prise en I \ Information

charge entre différents

interlocuteurs

3.3.2.1. Soutien familial et amical

Dans 8 entretiens, le soutien apporté par les familles est mentionné.

>

Y VY

YV V VYV V

Entretien 1 : « Mes amis ont été super. Méme dans ma démarche pour faire adopter au
début mes amies m’ont suivie et soutenue. »

Entretien 2 : « Dans mon entourage, tout le monde m’a soutenue. »

Entretien 3 : « Nous avons été tres soutenus par nos familles et amis. »

Entretien 4 : « Nous avons été trés soutenus par nos familles et amis. Je dirais méme
qu’au sein de nos familles ¢a a entrainé un élan de solidarité encore plus important. »
Entretien 7 : « On a été tres bien entourés »

Entretien 9 : « Globalement il y a eu des bonnes réactions. »

Entretien 10 : « On a eu un entourage extrémement bienveillant et adorable. »
Entretien 11 : « On a été tres tres bien entourés. On a eu plutot un entourage assez

encourageant. »
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3.3.2.2.  Accompagnement médico-psycho-social

Ce théme a été abordé dans 7 entretiens. L’aspect médical ressort dans 5 entretiens.

>

Entretien 2 : « Le pédiatre a été trés honnéte. [...] 1l a été tres honnéte et sa sincérité
m’a beaucoup touchée. »

Entretien 6 : « Elles sont venues avec beaucoup de bienveillance et énormément de
délicatesse »

« On a eu affaire a une autre pédiatre qui pour le coup a vraiment été géniale [...] elle
nous a beaucoup rassurés, elle a eu des paroles hyper bienveillantes, elle nous a parlé
d’assoss. »

Entretien 7 : « Il nous a vraiment bien tout expliqué, les étapes qu’il fallait suivre, les
rdvs a prendre. Pour certains rdvs c’est leur secrétariat qui les a pris pour nous pour

qu’on ait des rdvs plus rapidement. »

Entretien 11 : « On a été ultra bien et gentiment accompagnés. »
Entretien 12 : « J’ai eu de la chance peut-étre c’est d’avoir été, d’avoir beaucoup de

personnes bienveillantes. »

L’aspect psycho-social est souligné dans 5 entretiens avec :

Des psychologues
> Entretien 2 : « Il y a une psychologue qui est venue dans ma chambre. »
Des assistantes sociales
» Entretien 4 : « Il y a une assistante sociale qui est venue dans ma chambre
pour nous expliquer les démarches administratives pour le suivi. Elle nous a
parlé du CAMPS, de la MDPH etc... »
» Entretien 7 : « J’ai eu la visite d 'une assistante sociale qui m’a proposé leurs
services, elle m’a expliqué les papiers
Des professionnels du CAMPS
» Entretien 5: « J’ai eu une visite du CAMPS avec la psychomotricienne il me
semble. »
Des orthophonistes :
> Entretien 11 : « On a eu la visite d 'une orthophoniste quand on était en chambre,
qui est venue voir comment se passait [’allaitement et qui nous a donnés 2-3

petits conseils. »
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3.3.2.3. Information donnée aux couples
2 entretiens rapportent une information donnée sur la T21.

» Entretien 7 : « On a été super bien informés, ¢ était trés bien expliqué »
> Entretien 9 : « lls voulaient étre siirs que j’étais bien informée et que je n’agissais pas
sur un coup de téte. Voila ils voulaient étre sirs que [’information était bien arrivée, fin

que ce a quoi je, heu, heu ce a quoi je m engageais finalement. »

3.3.2.4.  Continuité de la prise en charge entre différents interlocuteurs

2 entretiens évoquent avoir eu les mémes interlocuteurs pendant la grossesse.

> Entretien 4 : « Nous avons eu les mémes interlocuteurs pendant toute la grossesse donc
c’était bien. »

» Entretien 7 : « En fait on a toujours eu le méme interlocuteur c’est ¢a qu’on a aimé. »

3.3.3. Le vécu décrit comme mauvais

La place de PIMG Soutien familial
Contexte de Réaction des
Fannonce :
Vécu décrit comme ’ soignants face au
choix parental

mauvais

Pression des soignants l l \ Le regard dela

pour realiser les tests de sociéte
diagnostic

Explications sur la
T21 et sa prise en
charge
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3.3.3.1. Le contexte de I’annonce

Dans 6 entretiens, il a été relevé que ce contexte avait pu « choquer » les femmes.

>

Entretien 5 : « I/ m’a dit directement « donc du coup on programme I'IMG » ce n’était
méme pas une question, pour lui c’était une évidence. [...] C’est vraiment le truc qui
m’a le plus choquée. »

Entretien 6 : « Elle nous a vraiment dit euh « Moi je vous conseille vraiment de penser
sérieusement a I'IMG parce que j ai vu des signes de Trisomie, que je ne vous conseille
pas de garder, c’est compliqué. [...] On a été vraiment choqués. »

Entretien 2 : « Une autre... qu’est-ce qu’il m’avait dit... que mon fils ne serait pas
heureux. Qu’en gros voila ce n’était pas bien ce que je faisais, il me culpabilisait. »
Entretien 8 : « Il y avait marqué sur mon dossier en énorme et en rouge sur mon dossier
«T21»./[...] Caavait été une sorte de violence pour moi. »

Entretien 9 : « C’était vraiment dans sa fagcon de parler et d’amener la chose ; ¢ ’était
vraiment euh il n’y avait pas d’humanisme quoi. [...] Et ouais ¢a m’a un peu choquée
parce que je pense que les choses araient pu étre amenées autrement et que
[’accompagnement euh bah psychologique aurait pu étre autre quoi. »

Entretien 10 : « Ce que j ai retenu, vraiment la phrase que j ai retenue de toute cette

histoire, c¢’est « ¢ est pas bon », euh « bonjour j’ai eu les résultats c’est pas bon ».

3.3.3.2.  Laréaction des soignants face au choix des couples de poursuivre la

grossesse

5 entretiens évoquent le fait de ne pas s’étre sentis compris.

>

Entretien 6 : « On ne s’est pas sentis compris du tout dans notre choix de poursuivre la
grossesse a [’hopital. Ca a été vraiment terrible. »

Entretien 10 : « En fait quand je lui ai dit que je ne voulais pas forcément faire d’IMG
tout de suite, j’ai bien senti que ¢a ne lui convenait pas [...] Total manque d’empathie,
total manque d’accompagnement. »

Entretien 2 : « clairement mal re¢u par les soignants »

Entretien 1 : « Ils ne vous disent pas que vous pouvez poursuivre la grossesse. C’est ce
que j’ai remarqué. 1l n’y a personne qui m’a dit que je pouvais la garder. »

Entretien 5 : « On s’est sentis soutenus oui et non. On nous a un peu forcé la main a

aller voir un psychologue. »
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3.3.3.3. Leregard de la société
4 femmes évoquent le regard que la société pose sur leur enfant porteur de T21.

» Entretien 1 : « Je dirai que c’est les gens autour vous voyez. Ce qu’on peut entendre, ce
qu’on peut lire. Comme des gens vont dire que ces enfants-la il ne faut pas les garder.
Ou qu’ils ne feront rien de leur vie. »

» Entretien 2 : « Dans les magasins je vois bien les regards des gens. »

» Entretien 3 : « C’est plus apres le regard des autres, apreés la naissance. Quand il y a
des personnes qui voyaient E dans la rue ou lorsqu’on rencontrait des personnes que
[’on ne connaissait pas forcéement hein. Voila en disant que « ¢a ne devrait plus exister
de nos jours, que les progres de la médecine font que. » »

» Entretien 8 : « On me demande si je savais que c’était un enfant trisomique pendant la

grossesse. »

3.3.3.4. Laplace de 'IMG

3 entretiens relévent la place de I’'IMG dans 1’annonce.

» Entretien 5 : « Il m’a dit directement « donc du coup on programme I'IMG » ce n’était
méme pas une question, pour lui c’était une évidence. »

» Entretien 6 : « Et puis apres en fait voila, elle nous a vraiment dit euh « moi je vous
conseille vraiment de penser sérieusement a I'IMG parce que j’ai vu des signes de
Trisomie, que je ne vous conseille pas de garder, c’est compliqué. »

> Entretien 10: « Il m’a fait écrire dans mon dossier que je ne souhaitais pas avoir

recours a I'IMG malgré un risque de T21. »

3.3.3.5.  Une pression de la part des soignants pour réaliser les tests diagnostics
Dans 2 entretiens cette notion de pression est retrouvée.

> Entretien 2 : « Le médecin me harcelait pour que je fasse le dépistage. »
> Entretien 4 : « Lors du rendez-vous avec la sage-femme du DAN ¢a ne s’est pas super
bien passé, car la sage-femme insistait beaucoup pour que nous fassions

["amniocentése. »
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3.3.3.6.  Lesexplications recues sur la T21 et sa prise en charge

Cette idée a été retrouvée dans 2 entretiens.

> Entretien 1: « Aprés ils ne vous expliquent pas trop ce que c’est la Trisomie 21. [ ...]
On voit bien qu’il y a un probleme d’explications de cet handicap-la de la part des
professionnels. Ils n’y connaissent rien, ils sont aussi perdus que nous on a
I’impression »

» Entretien 9: « Mais euh voila comme ¢a, elle m’a ldché ¢ca comme ¢a hein. Sans
m’expliquer, sans voila « votre fils il a peut-€tre la trisomie 21 on peut vous faire une

prise de sang a 500€ », voila c’est tout ce qu’elle m’a dit »

3.3.3.7.  Le soutien familial
2 entretiens évoquent le fait que leurs familles ne se réjouissaient pas.

» Entretien 1 « Elle m’a dit « mais tu vas la garder ? ». Pour elle j’allais gacher la vie de
mes enfants. »

» Entretien 5 : « On aurait aimé que les gens se réjouissent »

3.4. Les facteurs influencant la poursuite de la grossesse

Religion
Valeurs personnelles I Internet, les
et morales témoignages et les
\ ’ associations

Facteurs influencant
la poursuite de la
grossesse

puisse survenir n’importe dans la réflexion
guand

Le fait que le handicap / l \ Le cheminement

L*avis des proches et
de la fratrie
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3.4.1. Valeurs personnelles et morales

Cette notion de valeurs a été retrouvée dans la moitié des entretiens.

>

sur 12.

YV V V V

Entretien 3 : « Apres c’est un choix, je dirais que c est des valeurs personnelles, morales
peut étre, des croyances. Et puis apres c’est, on se dit voila la différence peut arriver
Entretien 4 : « ¢a fait partie de nos valeurs. [...] On allait accueillir cet enfant comme
ses freres et sceurs, il n’y avait pas de raison pour qu’on le mette a la poubelle. »
Entretien 6 : « Donc voila, notre conscience a la fois spirituelle et notre conscience
humaine. »

Entretien 7 : « C’était un choix de conscience aussi fin ¢ ’est a dire que jamais je n’aurai
pu euh, euh tuer un bébé trisomique ou ou voila quoi. »

Entretien 9 : « C’était miirement réfléchi et non on ne se voyait pas du tout mettre un
terme a cette grossesse parce qu’il y avait la trisomie 21 quoi. [...] C’était juste par
choix personnel quoi. »

Entretien 10 : « en s’accordant avec nos valeurs c’est-a-dire que pour nous il n’était
pas question d’interrompre la grossesse juste parce que notre bébé était différent. [...]

donc je me voyais pas tuer mon bébé juste parce que il était trisomique. »

3.4.2. Lareligion

religion a été décrite comme un facteur ayant un impact dans le choix dans 4 entretiens

Entretien 2 : « J'ai été éduquée dans une famille catholique. »
Entretien 6 : « Evidemment bien sur notre Foi. »
Entretien 7 : « le premier facteur : religieux. »

Entretien 11 : « On est chrétiens protestants »

Nous avons pu relever que lorsque les couples n’avaient pas de croyance religieuse, ils

évoquaient tout de méme le sujet, comme pour souligner que c’était un facteur que 1’on

retrouvait mais qui n’était pas le seul a avoir sa place.

>

Entretien 9 : « On n’a pas de religion tous les 2, ¢ ’est vraiment un souhait fin voila quoi
c’est c’est la vie qui nous a donné ¢a et pour nous forcément c’était impensable

d’enlever la vie a quelqu’un. »
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3.4.3. Internet, les ttmoignages et les associations

Dans 4 entretiens, les femmes disent que leurs recherches et rencontres ont eu un impact dans

leur décision.

» Entretien 5 : « Donc on prend nos téléphones, on regarde sur Internet, on cherche, on
se renseigne. »

» Entretien 10 : « On s’est renseigné sur la trisomie chacun de notre cote. [...] On a lu
beaucoup de témoignages. »

> Entretien 8 : « On s’est assez rapidement tourné vers des familles qui ont des enfants
trisomiques. Euh qui ont un peu dédramatisé. »

» Entretien 5 : « Et donc aprés on a pris contact avec des associations et il y a des
associations qui nous ont fait rencontrer des parents d’enfants porteurs de Trisomie

21. »

3.4.4. L’avis des proches et de la fratrie
Dans 3 entretiens, il est évoqué que la consultation des proches et des enfants a compté.

> Entretien 1 : « Les premiers a qui on en a parlé ce sont nos enfants. Avant de prendre
notre décision car leur avis comptait. Et tout de suite ils nous ont dit qu’eux ils voulaient
qu’on garde ce bebé. »

» Entretien 3 : « On avait déja évoqué le sujet avec nos enfants parce que quand je suis
tombée enceinte d’E j’avais 42 ans et donc on avait évoqué [’éventualité avec nos
enfants. Aucun probleme pour les enfants. L’ainé avait 17ans. Il n’y a eu aucun souci. »

» Entretien 12 : « ¢a reste des choix personnels hein, on demandait aussi bah surtout les

avis des uns et des autres. »

3.4.5. Le cheminement dans la réflexion

Dans 2 entretiens, il est mentionné le chemin de réflexion exercé pour arriver au choix de

poursuivre la grossesse.

» Entretien 1 : « Donc moi je suis restée dans [’optique que je ne me voyais pas la tuer de
toutes facons. Donc j’ai méme fait appel a une association qui font adopter les enfants.
En cachette de mon conjoint. [...] parce que je ne pouvais pas la tuer donc je préférai

la donner plutot que de la tuer. [...] Et apres avec mon conjoint on a reparlé et c’est la
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que je lui ai dit la vérité : je lui ai dit que j’avais contacté une association d’adoption.
Et la il m’a dit « mais ¢a va pas, on ne va pas faire adopter notre enfant ». De la, je lui
ai dit « bah alors je croyais que tu n’en voulais pas » et du coup, bah du coup on a
décideé de continuer la grossesse »

» Entretien 5 : « C’était un cheminement. On s’était dit « si on nous annonce quelque
chose de grave, on ne le garde pas, ce n’est pas possible. » Mais bon, apres une fois
que ¢a nous arrive ce n’est pas si facile et si évident que ¢a. Du coup la premiere
réaction ¢a a été que non on ne pouvait pas, on ne le gardait pas. [...] Ensuite quelques

heures apres seulement on s’est dit qu’on allait quand méme réfléchir. »

3.4.6. Le handicap peut survenir n’importe quand
Cette notion a été retrouvée dans 2 entretiens.

» Entretien 3 : « La différence ou le handicap peut arriver a n’importe quel dge de la vie.
Et en fait quand ¢a arrive a un enfant plus grand, on ne se pose pas la question de si on
[’élimine ou pas. [...] Pour nous c’est la méme chose que si on nous [’avait dit pour un
enfant a 5 ans, 6 ans, 10 ans, ¢a ne change rien. »

» Entretien 11 : « Pour nous ¢a n’avait pas de sens de ne pas garder notre bébé parce
qu’il avait un handicap alors qu’on avait une petite fille de 15 mois qui pouvait tomber

et demain étre handicapée et on savait qu’on [’aimerait toujours, parce que c’est notre

fille. »

4. Discussion

4.1. Discussion concernant la méthode

4.1.1. Choix de la méthode qualitative

Pour cette ¢étude, 1’objectif était de recueillir le vécu et le ressenti des couples ainsi que
les facteurs ayant influencé leur choix de poursuivre la grossesse. Une étude qualitative par
entretiens semblait donc la plus appropriée pour avoir les sentiments des couples.

4.1.2. Biais liés a la méthode qualitative

Des biais sont liés a I’analyse brute des données. C’est I’enquétrice qui a recueilli les

données et qui en a fait ressortir les idées principales. Cela induit donc un biais personnel.
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Un biais lié a la méthode de recueil des données est également a noter. Les entretiens
n’ont pas tous eu lieu de la méme facon. Certains ont eu lieu par visio conférence et d’autre
par appel téléphonique. Ceci n’a pas permis de recueillir le non verbal de la méme fagon. Un

entretien physique aurait induit moins de biais.

Ce type d’étude souleve le probléme de la reproductibilité des résultats. La validité
externe d’une étude qualitative consiste en la recherche d’une notion de saturation des
données. C’est le moment ou plus aucun nouveau théme n’est abordé lors des entretiens.
Lorsqu’aucun nouveau théme n’était abordé durant 3 entretiens, nous pouvions considérer que

nous arrivions a la saturation des données.
Pour notre étude, la saturation des données est apparue a hauteur de 14 entretiens.
4.1.3. Biais de sélection

La population interrogée n’était pas représentative de la population générale puisqu’il s’agissait
de douze méres d’enfants porteurs de T21 ayant fait le choix de poursuivre la grossesse suite a

I’annonce d’un diagnostic de T21. Nous n’avons donc étudié qu’un petit échantillon.

Les criteéres d’inclusion comprenaient le fait que les parents avaient librement fait le choix
de poursuivre la grossesse apres un diagnostic de T21. Un biais est cependant notable pour
notre étude : tous ne savaient pas avec certitude que leur enfant était porteur de T21. Quand
on parle d’annonce, on parle donc de I’annonce d’une CN ¢élevée, a celle d’une amniocentese

confirmant une T21.

4.2. Recherche de la validité de ’étude

Cette ¢étude avait pour but de se questionner sur I’accompagnement qui est proposé aux
couples qui font le choix d’accueillir un enfant porteur de T21. L’enquétrice s’est retrouvée
face & une saturation des données a partir du 14°™ entretien. Une grille d’entretiens différente
et/ou des entretiens présentiels auraient peut-étre permis d’ouvrir la discussion sur d’autres

themes.

4.3. Discussion concernant les résultats

4.3.1. Différents temps et différentes modalités d’annonce

Différentes formes d’annonce ont été retrouvées lors de notre étude et avec elles,

différents vécus par les couples en fonction de la qualité de cette annonce.
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En février 2008, la HAS a rédigé un document a destination des professionnels de santé
concernant I’annonce d’une mauvaise nouvelle (13). On définit une mauvaise nouvelle comme
une nouvelle qui va changer radicalement et négativement 1’idée que se fait le patient de son
étre et de son avenir.

L’annonce d’une Trisomie 21 vient bouleverser 1’idée que se font les couples de la grossesse
en cours, le schéma familial imaginé, I’idéalisation de 1’enfant parfait. Annoncer a des parents
que leur enfant a des signes évocateurs de trisomie 21 est donc, dans un premier temps,

définissable comme une mauvaise nouvelle.

L’annonce faite aux couples concernant la trisomie 21 n’est pas seulement I’annonce

qui leur est délivrée suite aux résultats d’une amniocentese. Il y a plusieurs annonces possibles.

Cette annonce, en fonction de ’avancée des tests de dépistage n’est pas la méme. En
effet, nous avons pu remarquer que les couples recevant des résultats d’amniocentése
bénéficiaient d’un rendez-vous généralement avec leur gynécologue, un cardio-pédiatre, un
psychologue. Au cours de ce rendez-vous, il leur était expliqué ce qu’était la Trisomie 21, qu’il
était possible d’avoir recours a une IMG. Les couples relévent le fait qu’il ne leur a pas été dit
qu’ils pouvaient choisir de poursuivre la grossesse « ils ne vous disent pas que vous pouvez
poursuivre la grossesse » (entretien 1). L’ information délivrée aux couples est-elle compléte ?
Présenter la possibilit¢ d’une IMG suite a un diagnostic de T21 permet aux professionnels de
dire aux couples qu’ils ont le choix et qu’ils sont libres de vouloir garder cet enfant ou non.
Cependant ce choix et cette liberté sont aussi vrais dans 1’hypothése ou les parents font le choix
de poursuivre la grossesse. La HAS écrit dans sa synthese concernant le dépistage de la T21
que les couples peuvent, a la suite d’un diagnostic de T21, avoir recours a une IMG, poursuivre
la grossesse et confier ’enfant a 1’adoption a la naissance, ou accueillir leur enfant avec sa
Trisomie (2). Le Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) concernant la T21,
publié en janvier 2020 nous informe sur le contenu d’une annonce de diagnostic de T21 en
période prénatale. Il y est alors mentionné différents points de I’information dont le fait qu’elle
devrait comporter une discussion sur les options que peut prendre le couple concernant la
poursuite de la grossesse et I’importance de prendre un temps de réflexion (3). Une information
médicale doit étre délivrée de maniére loyale, claire et appropriée. Cela implique que
I’information doit étre compléte, avec un vocabulaire que les patients sont en mesure de
comprendre et le praticien doit s’assurer que 1’information soit comprise. Dans le cas de la T21,
cette information est compléte lorsqu’elle comprend les différentes possibilités dont les parents

disposent.
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Dans notre étude, 5 entretiens ont montré une suspicion de T21 dés 1’échographie du
premier trimestre. Cette échographie est, souvent, la premiére que les parents font, celles ou ils
arrivent tout excités a I’idée de voir leur enfant. La femme enceinte vient a 1’échographie feetale
dans I’espoir de rassurer ses craintes quant a I’intégrité du feetus. C’est une démarche consciente
de « réassurance » (8). L’échographiste se retrouve alors dans une situation compliquée, ou il
va devoir trouver ’attitude et les mots adaptés pour annoncer cela aux parents. Nous avons pu
comprendre avec nos entretiens, que lors de I’annonce d’une clarté nucale trop élevée ou de
signes échographiques annonciateurs de T21, le choix des mots de 1’échographiste était vécu
par les couples comme inadapté. Ce dernier devient la personne qui leur annonce une mauvaise
nouvelle alors qu’il devait étre celui qui leur permettait de voir leur enfant. La formation des
échographistes comporte-t-clle une partie dédiée a 1’annonce de la découverte de signes

échographiques annonciateurs de pathologies feetales, telles que la T21 ?

Nous avons également pu relever dans 5 entretiens que des résultats avaient été donnés
au téléphone. Une annonce n’est que le début d’un processus et non la finalité. Bonne ou
mauvaise nouvelle, ce qui compte est 1’échange qui suit et la prise en charge qui en découle (9).
Il est donc important que les couples puissent bénéficier d’un rendez-vous dédié a I’annonce
d’une suspicion ou d’un diagnostic de T21. Pour cette raison, il ne semble pas adéquat
d’annoncer des résultats au téléphone. Cela prend les individus au dépourvu dans un contexte
que le praticien ignore (9). « Je me suis retrouvee seule dans mon salon avec ¢a quoi » (entretien
5). Il semble important que les professionnels de santé prennent le temps avec leurs patients
pour leur annoncer la nouvelle, répondre a leurs questions éventuelles, les orienter vers d’autres
professionnels, leur exposer les différentes prises en charge envisageables afin que les couples

prennent une décision éclairée sur la poursuite de la grossesse.

Nous avons pu nous questionner sur I’information donnée aux couples lorsqu’il
est question de T21 chez leur enfant. Certaines femmes interrogées relevent un manque
d’information sur la Trisomie. Est-ce par manque de connaissances des praticiens sur le sujet ?
Parce qu’ils ne sont pas a 1’aise avec cette pathologie qui souléve certaines questions €éthiques
? Afin d’aider les professionnels a donner une mauvaise nouvelle a leurs patients, il est
important d’anticiper (9). Dans le cas de la Trisomie 21, lorsque les marqueurs sériques sont
proposés, I’information sur ce dépistage peut contenir une information sur la possibilité d’un
résultat anormal. Cette éventualité est alors présente a 1’esprit de la femme. Lors du dépistage
de la T21, il semblerait qu’il faille informer la patiente de ce qu’est la trisomie 21, de la

possibilité que les résultats montrent un risque élevé de T21 et, dans ce cas, quelle est la suite
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des examens, pourquoi ce dépistage. Cette stratégie de dépistage est-elle présente uniquement
pour permettre aux parents, s’ils le souhaitent d’avoir recours a une interruption de grossesse ?
Ou permet-il aussi aux parents de savoir si leur enfant & naitre est a risques, ou porteur, de T21
afin de se renseigner sur cette pathologie, I’intégrer dans leur schéma familial et apprivoiser

cette idée afin de se préparer a accueillir leur enfant avec son handicap ?

4.3.2. Le vécu des parents suite a cette annonce et pendant la grossesse

La premiére chose que nous pouvons noter est que le soutien apporté par les familles et
amis est une aide et un soutien pour les parents. Les « élans de solidarité » (entretien 4)
remarqués ont été appréciés et ont permis aux couples de se sentir soutenus. Il est important

que les praticiens se soucient de I’entourage dont les parents bénéficient.

Ensuite nous pouvons noter que les couples ont aimé se sentir accompagnés le jour de
I’accouchement. Nous avons pu relever le fait que les paroles bienveillantes, I’entourage des
équipes lors de la naissance et du séjour a la maternité étaient appréciées. Le passage de
psychologues, assistantes sociales, professionnels du CAMPS ou encore psychomotriciennes a
été bénéfique pour les couples. Cela leur a permis d’avoir des professionnels autour d’eux qui
leur expliquent comment allait étre suivi leur enfant, quelles étaient les démarches
administratives a effectuer par rapport au handicap. La pluridisciplinarité ressort comme un

élément clé de la prise en charge.

Il a également été relevé que la continuité des interlocuteurs était appréciee dans ces
grossesses. Dans toute grossesse, et dans tout soin en général, les patients préférent avoir le
méme interlocuteur a qui ils vont se confier et avec qui une relation soignant-soigné de
confiance se crée. Dans le cas d’une grossesse avec T21, il semble important que cette relation
soit préservée au maximum afin que les couples puissent se sentir accompagnés, qu’ils n’aient
pas a expliquer a nouveau leur souhait de poursuivre la grossesse a chagque nouvel interlocuteur.
Une fois que la décision est prise et que les praticiens qui prennent en charge la grossesse le
savent, ils peuvent accompagner au mieux le couple dans ce choix, en connaissant les raisons

qui motivant cette décision.

Les couples ayant pu bénéficier d’un entretien au cours duquel on leur a annoncé les
résultats ont trouveé cela appréciable car ils pouvaient poser leurs questions, il y avait parfois un

pédiatre présent pour leur parler de la Trisomie 21 et de la prise en charge de leur enfant.
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La littérature reléve 'importance de travailler ensemble dans ce genre d’annonce et de
prise en charge (9). La HAS a rédigé un document destiné aux médecins traitants pour la prise
en charge des personnes porteuses de T21 et de leur famille, dans lequel elle évoque la
pluridisciplinarité de la période prénatale (10). Gynécologues obstétriciens, sages-femmes,
échographistes, genéticiens cliniciens et pédiatres, psychologues et conseillers en génétiques
sont impliqués dans ce genre d’annonce en anténatal. Ceci est a mettre en relation avec le PNDS
Trisomie 21 qui expose les aspects devant étre abordés dans une annonce de diagnostic de T21
(3). Parfois les couples ne souhaitent pas aller jusqu’au diagnostic en anténatal car ce dernier
ne changerait pas leur souhait de poursuivre la grossesse. Permettre aux parents de recevoir une
telle annonce s’ils sont dans cette démarche serait une possibilité a envisager. Cela leur
permettrait de recevoir des réponses aux interrogations qu’ils peuvent avoir, d’apporter des
informations plus complétes sur cette pathologie et sa prise en charge. Il faudrait que les couples
puissent bénéficier d’un rendez-vous d’informations quel que soit leur décision sur la poursuite

des examens et/ou de la grossesse.

Notre étude a permis de mettre en avant le fait que des termes, situations, attitudes, ont

pu étre mal vécues par les parents, voire ont pu les « choquer » (entretiens 5 et 6).

Dans un premier temps, il a été relevé que certains couples ont ressenti une pression
exercee par le corps médical concernant le dépistage de la T21. Le dépistage combiné du ler
trimestre n’est pas un examen obligatoire ; au contraire de certaines sérologies de la grossesse
(syphilis, rubéole, toxoplasmose, hépatite B par exemple). « La sage-femme insistait beaucoup
pour que nous fassions 1’amniocentese » (entretien 4), « le médecin me harcelait pour que je
fasse le dépistage » (entretien 2). Il arrive que les sages-femmes ou gynécologues se montrent
insistants aupres des femmes pour qu’elles acceptent de réaliser des examens complémentaires.
L’affaire Perruche peut expliquer pourquoi les professionnels se montrent insistants au sujet du
dépistage de la T21.

Affaire Perruche : la Cour de Cassation, en assemblée pléniere, a rendu le 17 novembre 2000,
['arrét suivant : « Des lors que les fautes commises par le médecin et le laboratoire dans
[’exécution des contrats formés avec Mme X avaient empéché celle-ci d’exercer son choix
d’interrompre sa grossesse afin d’éviter la naissance d’un enfant atteint d’un handicap, ce
dernier peut demander la réparation du préjudice résultant de ce handicap et causé par les
fautes retenues » (11).

Nous pouvons comprendre que les professionnels insistent pour le dépistage de la T21 afin que

cette pathologie soit diagnostiquée si elle est présente et que les couples puissent avoir recours
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a ’IMG si c’est leur souhait. IIs ont également senti une pression par rapport a I’IMG lorsqu’ils
disaient qu’ils ne souhaitaient pas y avoir recours. Est-ce une forme d’eugénisme de la part des
soignants qui ne veulent faire naitre que des enfants bien portants ? Ou est-ce simplement une

maniere de se protéger suite a I’affaire Perruche comme expliqué précédemment ?

Le regard de la société sur le handicap a évolué au fil des années. Il'y a encore quelques
temps, les enfants porteurs de handicap étaient cachés. Aujourd’hui ce n’est plus le cas, des lois
sont rédigées pour 1’accueil des personnes porteuses de handicap dans la société, en milieu
scolaire, dans le monde du travail. Dans les médias, le handicap est mis en avant : diffusion du
téléfilm Apprendre a t’aimer en septembre 2020, présentation de la météo sur France 2 par une
jeune femme porteuse de T21. Le 20 mars 2019, se tenait une exposition a la mairie du Véme
arrondissement de Paris mettant en avant de nombreuses personnes, bébés, enfants, adultes,
porteuses de T21 (12). Cependant des couples ont ressenti un regard négatif sur leur enfant. Des
attitudes, des réflexions sur le fait que la Trisomie pouvait étre diagnostiquée en anténatal pour
éviter les naissances, ont pu heurter les parents. Le handicap est mieux pris en charge, plus
accepté mais reste quelque chose qui dérange certains car nous ne sommes pas habitués a voir

des personnes porteuses de handicap tous les jours.

Ce qui a contribué au mauvais vécu des couples est également le manque de soutien et
de compréhension des équipes soignantes et/ou de 1I’entourage de leur choix. Dans les entretiens
1,2,5,6¢t 10, les couples évoquent le fait que leur choix ait été¢ mal recu, qu’ils n’avaient pas
été compris et qu’il y avait un manque d’empathie de la part des équipes soignantes. Ils relévent
un manque d’accompagnement. Ce manque d’accompagnement peut étre 1ié au fait que les
professionnels se retrouvent démunis face a ces couples, parce qu’ils ne sont pas majoritaires.
Nous pouvons nous demander si les grossesses poursuivies aprées une suspicion ou un diagnostic
de T21 ne sont pas stigmatisées par les professionnels de santé ? En effet, les couples ayant
relevé un manque de compréhension et d’accompagnement, cela souléve des questions. Les
professionnels n’étant pas souvent confrontés a des couples qui font ce choix de poursuivre la
grossesse, manquent-ils d’expérience auprés de ces couples ? Ou est-ce parce qu’ils ne
comprennent pas ce choix parental et sont donc moins a méme de 1’accompagner ? Quelle que
soit la raison, il semble important de rappeler que sages-femmes et médecins se sont engagés a

soigner de la méme manieére tous leurs patients, peu importent leurs convictions (14 ; 15).

Des couples ont également souligné le fait qu’ils n’avaient pas recu suffisamment
d’informations au cours de la grossesse sur la Trisomie 21. Ils auraient aimé qu’on leur dise
concrétement ce que c’était, ce que les personnes porteuses de T21 pouvaient faire. Ces
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informations sont généralement données lorsque les couples bénéficient d’un entretien
pluridisciplinaire apres les résultats d’une amniocenteése. Cependant, lorsque des signes de T21
sont mis en avant et que les couples décident de poursuivre la grossesse sans examens
complémentaires, nous pourrions leur proposer un entretien destiné a les informer a ce sujet.
Le diagnostic n’est pas certain mais il a été évoqué, les couples 1’ont intégré comme une
possibilité ou comme une certitude pour leur grossesse. Ils devraient donc pouvoir bénéficier
d’une information compléte. Cela diminuerait peut-€tre I’effet délétére que peut avoir I’annonce

sur les couples.
4.3.3. Les facteurs guidant le choix parental sont variés

Les raisons qui motivent les parents dans leur choix de poursuivre la grossesse sont diverses.
Nous pouvions penser que la religion serait le principal facteur guidant les parents vers le choix
de poursuivre la grossesse. En effet, les différentes religions : musulmane, catholique,
protestante, sont pour 1’accueil et le respect de la vie. Ce facteur n’est toutefois pas le critére
majoritaire dans nos entretiens. Il était évoqué plusieurs fois, mais en premier lieu, ce sont les
valeurs personnelles et morales des parents qui étaient mises en avant. Le fait d’avoir cotoyé le
handicap et la différence dans leurs professions, le fait de penser que 1’existence d’une personne
porteuse de T21 n’était pas insupportable ont influencé ce choix. Les couples évoquaient le fait
que leurs peurs et craintes vis-a-vis de cette pathologie devaient « étre apprivoisées » (entretien
4) pour permettre d’accueillir leur enfant. Il a été relevé par les couples que le tableau de la T21
qui leur était dressé était « tout noir » mais qu’on ne leur parlait pas de toutes les choses que
leur enfant serait capable de faire (entretien 6). Ces capacités, les couples les ont découvertes
grace aux recherches qu’ils ont pu faire, aux témoignages lus et aux rencontres faites par le

biais d’associations de parents d’enfants porteurs de T21.

Les facteurs rentrant en compte dans le choix parental de poursuivre la grossesse sont
¢galement le fait de concerter la fratrie lorsqu’il y en a une et de se dire que le handicap peut
survenir a n’importe quel moment de la vie. En effet, dans le cas de la trisomie 21, le fait de la
diagnostiquer en anténatal permet aux parents de choisir de poursuivre ou non la grossesse. Si
un enfant avait un accident qui lui causerait un handicap pour le reste de sa vie, les parents
n’auraient pas cette possibilité de choisir de garder ou non. Le dépistage de la Trisomie 21 est
donc la pour leur permettre de pouvoir choisir. Cela a cependant un effet qui peut étre
dévastateur chez les parents qui se retrouvent face a un choix qu’ils n’avaient pas imaginé
devoir faire. lls doivent choisir de poursuivre ou d’interrompre cette grossesse qu’ils avaient
désirée et déja investie.
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4.4. Proposition d’ouverture

4.4.1. Ce qu’en pensent les parents

Au cours de nos entretiens, la derniére question laissait les couples libres d’ajouter ce
qu’ils souhaitaient. Il a été relevé que les parents auraient aimé bénéficier d’un livret explicatif
a la suite de ’annonce du diagnostic mais aussi lorsqu’ils n’allaient pas jusqu’au diagnostic. Ils
auraient souhaité que dés qu’ils font le choix de ne pas poursuivre davantage les examens pour
accueillir leur enfant avec sa Trisomie potentielle, ils soient accompagnés dans ce choix et
éclairés. En association avec leurs demandes, nous avons rédigé une ébauche de livret qui
pourrait étre donnée aux couples lorsqu’une suspicion de T21 est évoquée. Ce livret regroupe
des informations sur la Trisomie, celles que les parents auraient aimé avoir. On y retrouve aussi
des contacts utiles, des témoignages et les démarches a effectuer. Ce livret pourrait étre une
aide pour les parents qui ne savent pas quel choix faire entre I’'IMG et la poursuite de la

grossesse, afin de les éclairer sur ce qu’est la T21.

Cette étude a permis de mettre en avant le vécu des couples de l’annonce et
I’accompagnement de leur grossesse lorsqu’ils font le choix d’accueillir le handicap. Ces
grossesses génerent des questionnements et des craintes, il est donc important pour les
professionnels de savoir y répondre. Ce travail avait pour but de mettre en avant ces aspects sur
lesquels les parents attendent un soutien de la part de leurs praticiens afin de trouver des

solutions pour parfaire la prise en charge.
4.4.2. Un dépistage dont les enjeux doivent étre compris

Le dépistage de la T21 est un dépistage qui génere de 1’anxiété chez les couples. Dés qu’un
résultat les classe dans une catégorie dite a risques, cela met en marche un systéme de tests
complémentaires qui vont, tour a tour, faire grandir des angoisses parentales au fur et a mesure
qu’ils attendront les résultats. De nos jours, la plupart des grossesses sont désirées et non plus
subies, ce qui accentue le difficile choix que les parents ont a faire. Ils ont espéré et attendu un
enfant, il est difficile d’imaginer prendre la décision d’interrompre la grossesse. Il est €également
difficile d’imaginer que son enfant puisse étre porteur d’un handicap tout au long de sa vie. Il
est donc important et nécessaire de proposer aux parents un soutien psychologique et de les
informer sur la T21. Cette information doit étre construite autour des conséquences de la T21

mais également sur toutes les capacités qu’ont les personnes porteuses de cette pathologie.
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5. Conclusion

Cette étude réalisée en 2020 aupres de parents ayant fait le choix de poursuivre la grossesse
aprés un diagnostic ou une suspicion de T21 est destinée a étudier le vécu qu’ont ces parents de
I’annonce et de I’accompagnement qui leur ont été apportés. L’objectif principal est de décrire
le vécu de I’annonce d’un diagnostic de trisomie 21 par les couples et I’accompagnement
médical et psychologique mis en place des lors qu’ils font le choix de poursuivre la grossesse.
L’objectif secondaire est d’étudier les facteurs qui rentrent en compte dans le choix parental de

poursuivre la grossesse.
Au total, 12 entretiens ont ét€ inclus dans 1’étude et analysés.

L’analyse des entretiens montre que lors du résultat de I’amniocentése, 1’annonce est
globalement bien recue par les parents ; qu’ils ont des professionnels pour répondre a leurs
questions. Les résultats du DPNI ou des MSM, ainsi que les signes échographiques
annonciateurs de T21 (CN élevée, cardiopathie, absence des os propres du nez etc...) suscitent
davantage de réactions chez les parents. Ces derniers ont parfois ressenti un manque de tact et

d’informations de la part des praticiens a ce moment-la.

Nous relevons également le fait que les couples ne se sentent, majoritairement, pas
accompagnes et compris dans leur choix de poursuivre la grossesse. Pression pour réaliser les
tests de diagnostic et I’'IMG, paroles culpabilisantes, manque d’information, stigmatisation, les
couples vivent des situations qui les choquent durant ces grossesses. A cela s’ajoute le regard

négatif que la société peut poser sur leurs enfants porteurs de T21.

Cependant, ils notent un accompagnement trés bienveillant autour de la naissance de
leur enfant. Les professionnels présents sont a I’écoute des couples et de leurs besoins. Le
passage de psychologues, pédiatres, assistantes sociales, CAMPS, lors du séjour a la maternité
sont trés appréciés. Les couples se sentent entourés par leur proches et confortés dans le choix

d’accueillir leur enfant avec son handicap.

Ces constats nous ameénent a émettre différentes hypothéses. Les praticiens ne sont pas
suffisamment armés pour répondre aux besoins des couples lorsqu’ils évoquent 1’éventualité
d’une Trisomie 21 au cours d’une grossesse. Diriger les couples vers un Centre
Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal (CPDPN) qui est spécialisé dans ce genre d’annonce,
méme s’ils ne souhaitent pas de diagnostic, permettrait aux parents de recevoir une information

appropriée et de pouvoir poser leurs questions. Par ailleurs, permettre aux parents de bénéficier
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d’informations écrites sur la Trisomie 21 et sa prise en charge grace a un document donné par
les professionnels serait un atout dans la prise en charge de ces grossesses. Nous pouvons nous
questionner également sur I’acceptation du handicap, spécifiquement ici de la Trisomie 21 par

les professionnels.

Cette étude ne concerne que le vécu des couples. Nous n’avons pas de point de vue de sages-
femmes ou gynécologues. Une étude sur leur vécu de ces annonces, de 1’accompagnement de
ces grossesses serait intéressante a réaliser et a mettre en relation avec notre travail. Cela
permettrait de comprendre les obstacles que peuvent rencontrer les professionnels de santé pour

accompagner au mieux ces grossesses.
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7. Annexes

[ANNEXE 1] Présentation de I’étude

Bonjour, je suis étudiante sage-femme & Poitiers. Dans le cadre de mes études, et en vue de
I’obtention de mon diplome d’état, je réalise un mémoire sur le sujet suivant: Quel
accompagnement est proposé aux couples faisant le choix de poursuivre la grossesse a la suite

d’un diagnostic de trisomie 21 ?

Cette étude vise a étudier la prise en charge de ces grossesses, 1’annonce délivrée aux couples

lors d’une suspicion de Trisomie 21 ou du diagnostic de cette anomalie chromosomique.

Dans le cadre de cette étude, je cherche a réaliser des entretiens auprées de couples ayant fait le

choix de poursuivre la grossesse dans de telles conditions.

Ainsi, si mon sujet de mémoire vous intéresse et que vous souhaitez réaliser un entretien, vous
pouvez me contacter par mail : quitterie.charrot@etu.univ-poitiers.fr ou par téléphone :
0652547375.

Je vous remercie par avance pour votre collaboration,

Bien cordialement

Quitterie CHARROT
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[ANNEXE 2] Grille entretien

1)
2)

3)

4)

5)

6)

7)

8)

9)

Pouvez-vous présenter votre famille ?

Pouvez-vous présenter votre enfant atteint de T21 ?
Si besoin, préciser : age, etc.

Avez-vous réalisé les tests de dépistages de la trisomie 21 ?
Si oui, quelle information vous a-t-on donnée ?
Si besoin, préciser : par qui, ou, comment, etc.

Comment vous a ¢été faite ’annonce du diagnostic de trisomie 21 de votre enfant ?
Si besoin, préciser ambiance, temps accordé, termes employés, disponibilité du

soignant, etc.

Comment avez-vous pris la décision de poursuivre votre grossesse ?
Si besoin, préciser autres possibilités.

Dans cette décision de poursuivre votre grossesse, quels sont les facteurs qui ont guidé
votre choix ?

Y a-t-il des termes qui vous ont marqués lors de 1’annonce du diagnostic ?
Si besoin, préciser approche gynéco, approche pédia, approche handicap,
Si besoin, préciser émotion, sentiment, valeurs, etc.

Y a-t-il des réflexions avec le personnel soignant qui vous ont marqués lors de 1’annonce
du diagnostic ?

Si besoin, préciser approche gynéco, approche pédia, approche handicap,

Si besoin, préciser émotion, sentiment, principes, normes, valeurs, etc.

Y a-t-il des reflexions avec votre famille qui vous ont marques lors de 1’annonce du
diagnostic ?

Si besoin, préciser approche gynéco, approche pédia, approche handicap,

Si besoin, préciser émotion, sentiment, valeurs, etc.

10) Quelles sont les solutions qui vous ont été proposées ?

Si besoin, préciser : par qui, ou, comment, etc.

11) Comment votre choix de poursuivre la grossesse a-t-il été recu ?

Si besoin, préciser : médecin, personnel soignant, conjoint, fratrie, famille, etc.

12) Quelle prise en charge a été mise en place pendant votre grossesse et de la naissance de

votre enfant atteint de T21 ?
Si besoin, préciser approche gynéco, approche pédia, approche handicap,

13) Quelle prise en charge a été mise en place a la naissance de votre enfant atteint de T21
?

Si besoin, préciser approche gynéco, approche pédia, approche handicap,
Si besoin, préciser émotion, sentiment, principes, normes, valeurs, etc.

14) Avez-vous quelque chose a ajouter, des suggestions ?
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8. Abstract

Introduction : A down syndrome diagnosis made in antenatal care most often leads to a
termination of pregnancy. However, every year children are born with down syndrome,
sometimes because of screening failure but also because of parental choice. We were interested
in the proportion of pregnancies that were retained following a diagnosis in favor of down
syndrome with a parental wish to retain the pregnancy in order to study the parents' experience

of the announcement and the support they were given.

Material and method : To answer this question, a qualitative study was conducted. The
individuals included in the study were mothers of children with down syndrome who had
chosen to continue the pregnancy after a diagnosis or a suspicion of down syndrome. They were
each interviewed following the same framework. The questions concerned the announcement

phase and the care they received following this diagnosis.

Results : The diagnosis announcement is given during a multidisciplinary discussion. The
results of screening tests are sometimes given over the phone. The parents appreciate the fact
that the practitioner stays the same during the pregnancy and for the delivery. However, they
regret not having more information during the pregnancy and do not feel accompanied or
understood in their choice.

Discussion : The announcement does not only concern the diagnosis. It includes the mention of
high nuchal translucency, the results of serum markers, the NIPT, and the ultrasound signs. The
choice of words and the attitude of the practitioners are crucial at this time. Couples who do not
wish to undergo diagnostic tests for down syndrome must be able to benefit from
multidisciplinary information on down syndrome and its associated care. The opinion and the
understanding of disabilities is changing but Down syndrome is not always accepted, neither

by the medical community nor in society.

Conclusion : It allows us to highlight the elements that the parents describe as positive or
negative in the care received during the pregnancy. Information and medical support are
elements that must be taken care of and prepared so that couples can live these pregnancies,
which are sources of questions and worries, as well as possible. A study on the experiences of

midwives and gynecologists would also be interesting

Keyword : down syndrome ; announcement; experience; continuation of the pregnancy;

support; consent ; information
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9. Résumé

Introduction : Un diagnostic de Trisomie 21 posé en anténatal aboutit le plus souvent a une
interruption de grossesse. Or il nait tous les ans des enfants porteurs de T21, par échec de
dépistage parfois mais aussi par choix parental. Nous nous sommes intéressés a la proportion
des grossesses qui étaient conservées a la suite d’un diagnostic ou un dépistage prénatal en
faveur d’une T21 avec un souhait parental de conserver la grossesse dans le but d’étudier le

vécu des parents de I’annonce et de I’accompagnement qui leur ont été donnés.

Matériel et méthode : Pour répondre a cette problématique, une étude qualitative a été menée.
Les personnes inclues étaient des méres d’enfants porteurs de T21 qui avaient fait le choix de
poursuivre la grossesse aprés un diagnostic ou une suspicion de T21. Elles ont été interrogées
par des entretiens suivant une méme trame. Les questions concernaient I’annonce et la prise en

charge.

Résultats : L’annonce du diagnostic était donnée au cours d’un entretien pluridisciplinaire. Les
résultats des tests de dépistage étaient parfois donnés par téléphone. Les parents ont apprécié la
continuité des interlocuteurs au cours de la grossesse et la prise en charge au cours de
I’accouchement. Ils ont cependant regretté de ne pas avoir davantage d’informations au cours

de la grossesse et ne se sont pas sentis accompagnés ni compris dans leur choix.

Discussion : L’annonce ne concerné pas seulement le diagnostic. Elle regroupe 1’évocation
d’une clarté nucale élevée, les résultats des marqueurs sériques, du DPNI, et les signes
échographiques. Le choix des mots et 1’attitude des praticiens sont primordiaux a ce moment-
la. Les couples ne souhaitant pas réaliser les tests de diagnostic pour la T21 doivent pouvoir
bénéficier d’une information pluridisciplinaire sur la T21 et sa PEC. Le regard sur le handicap
change mais la Trisomie 21 n’est pas toujours acceptée, que ce soit par le milieu médical ou

dans la société.

Conclusion : Notre étude a permis de mettre en avant les éléments que les parents décrivaient
comme positif ou négatif de la prise en charge de leur grossesse. L’information et
I’accompagnement sont des éléments qui doivent étre soigneés et préparés afin que les couples
vivent au mieux ces grossesses sources de questionnements et d’inquié¢tudes. Une étude

concernant le vécu des sages-femmes et gynécologues serait intéressante a mettre en paralléle.

Mots clés : Trisomie 21 ; annonce ; vécu ; poursuite de la grossesse ; accompagnement ;

consentement ; information
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LA TRISOMIE 21

Qu’est-ce que la T21 ? Ce terme a été évoqué au
cours d’un examen. Vous connaissez les grandes
lignes mais voudriez savoir ce qu’est réellement la
T21 et sa prise en charge avant de prendre une
décision concernant la poursuite de la grossesse.

Conserver la grossesse et accueillir cet enfant avec
sa particularité ? Poursuivre la grossesse et confier
I’enfant a I’adoption a la naissance ? Interrompre
la grossesse ?

Cette décision est la votre, celle qui vous semble la
meilleure pour vous et votre famille.

Connaitre la T21 et sa prise en charge vous
permettra de faire un choix libre et éclairé.



Qu’est-ce que la Trisomie 21 ?

La Trisomie 21 est due a la présence d’un 3™ chromosome sur
la 21°™ paire. Il n’y a pas une forme de Trisomie 21. Il en
existe plusieurs, ce qui fait que toutes les personnes porteuses
de T21 ne se développent pas de la méme maniére.

Concrétement, qu’est-ce que cela entraine ?

- Un retard mental plus ou moins développé

- Des traits de visage caractéristiques : implantation basse
des oreilles, nuque plate, pli palmaire unique, yeux en
amande. Cela n’empéche cependant pas votre enfant
d’avoir des ressemblances avec vous.

- Parfois des malformations cardiaques et/ou digestives. 1l
est fréquent que les enfants porteurs de T21 doivent subir
une intervention chirurgicale pour une cardiopathie.
Certains nécessitent une aide pour I’alimentation.

- Une hypotonie

La T21 n’empéche pas les personnes de se développer. Jouer,
rire, travailler sont possible. L’entourage donc bénéficiera votre
enfant sera un facteur important dans son développement.



La vie avec une personne porteuse de T21

Lorsqu’il sera encore bébé, votre enfant sera comme un
bébé « normal ». Il aura besoin de vous pour étre caliné, nourri,
changé.

C’est en grandissant que des besoins spécifiques
apparaitront. Le langage est retardé. Les enfants porteurs de
T21 nécessitent un suivi pluridisciplinaire :

e Orthophonie pour le langage
e Kinésithérapie pour compenser I’hyperlaxité ligamentaire.

Le langage ne s’acquiert pas aussi facilement que pour un
enfant sans T21. Le suivi orthophonique est la pour vous aider
dans cet apprentissage.

Ce sont des enfants qui comme les ont des compétences, avec
un développement, certes spécifique, en lien avec la Trisomie
mais chacun est singulier et doit étre regardé comme un enfant
avant tout.

11 grandira, pourra aller a I’école, lire sauter danser rire.

La scolarisation peut étre faite en milieu ordinaire ou dans des
classes ULIS par exemple. Plus tard, il pourra étre possible a
votre enfant de travailler.

Les personnes porteuses de trisomie, enfants ou non, peuvent
étre heureux ou pas, comme tout un chacun, et inclus dans la
société si on les accompagne.



TRISOMIE 21 / SUIVI MEDICAL
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L’administratif

Le handicap entraine un certain nombre de démarches
administratives :

- Monter un dossier MDPH

- Faire des demandes d’aide auprés de la CAF

- Prendre contact avec le CAMPS le plus proche de
chez vous.

Le soutien psychologique

Si vous en ressentez le besoin au cours de votre grossesse
ou apres la naissance, n’hésitez pas a contacter un
psychologue de I’établissement ou de ville.



Notes

Quelques lignes pour que vous puissiez
noter des questions que vous voudriez nous
poser lors d’une prochaine consultation,
pour noter les noms de psychologues,
assistantes sociales, avec qui nous avons
I’habitude de travailler.



Témoignages

« C’est un petit garcon qui était trés mou petit mais la en
grandissant c’est une pile électrique. Il est tres sportif. C’est un
petit garcon tres musclé trés fin. Il fait beaucoup de trampoline,

il grimpe, il est trés agile »

« Il faut digérer I’information il faut du temps. »

« Il 'a fallu lui poser une gastrostomie car elle vomissait tout le
temps. C’est une petite fille qui est souriante, qui gazouille et
qui est en pleine forme. Mais il faut sans cesse la surveiller
parce qu’il y a un risque qu’elle fasse des fausses routes si elle
mange quelque chose. »

« Ils peuvent faire plein de choses. »

« Quand j’ai su que la prise de sang était positive, j’ai pleuré
pendant 3jours et aprés tous les autres jours j’ai fait des
recherches. »

« Il a été opéré d’une cardiopathie, il avait 4 mois. »

« C’est un petit garcon qui a eu un développement tres
harmonieux et tres cohérent. Il a appris & marcher a 2ans et
demi et en méme temps on voyait qu’il faisait des progres sur la
prononciation, sur la compréhension. »



VOUS N’ETES PAS SEULS !
Les réseaux sociaux sont une vraie richesse.

e Sur Facebook, la page « Tombée du Nid » regroupe de
nombreux parents d’enfants porteurs de T21.
L’association Tombée du Nid a été créée a la suite de
cette page.

e Sur Instagram et Facebook, de nombreux parents ont
créé des pages destinées a témoigner de ce qu’est la vie
avec un enfant porteur de T21.

Organismes/associations spécialisés dans la
Trisomie 21

e Institut Jéréme Lejeune (Paris) :
https://www.institutlejeune.org/
C’est I'un des premiers centres médicaux dans le monde
spécialisé dans la T21 et les déficiences intellectuelles
d’origine génétique. Une équipe pluridisciplinaire
permet un suivi médical global, personnalisé, tout au
long de la vie.

e Association Trisomie 21 France :_https://trisomie21-

france.org/
Association Down Up : https://www.down-up.fr/
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