
Un diagnostic prénatal des maladies génétiques sur simple prise de sang, 
précoce et fiable Amyotrophie Spinale et à la 
Mucoviscidose  

méthodes dites invasives telles que
biopsie de villosités choriales (BVC).

biopsie de villosités 
choriales (BVC) 
800 000 naissances par an, on estime que plus de 80 000 femmes enceintes « à risque » ont 
recourt à ces tests 
constat, de nombreux chercheurs travaillent depuis des années sur des méthodes non-
invasives de diagnostic des maladies génétiques. 

Dans une première étude parue en 2006 dans la revue Prenatal Diagnosis,  du 
Professeur Paterlini-Bréchot dévoilait la méthode ISET qui permet de réaliser un diagnostic 
prénatal de la mucoviscidose à partir de quelques cellules  issues du sang maternel. 
Ces premiers résultats encourageants, ont permis de diagnostiquer cette maladie de façon 
certaine par un test non-

idation clinique pour son application 

mucoviscidose. 

La méthode 
Enfants malades et présentant un risque élevé de mettre au monde un enfant atteint de maladie 



diagnostic ISET a été effectué
accomplis, les résultats obtenus par les deux méthodes, invasive et non-invasive, ont été 
comparés : sur les 63 femmes, la méthode ISET a donné le même résultat que la BVC. Ainsi, 
pour la première fois, un diagnostic non-invasif et totalement fiable de maladies génétiques 
t  validé 
cliniquement. Il 
le sang maternel et de développer des tests diagnostiques non invasifs aussi fiables que 

diagnostiquée de façon invasive, y compris la Trisomie 21. 

Pour Patricia Paterlini Bréchot : « Ces résultats de première importance ouvrent le débat sur la 
possibilité  ».  
Ce test devrait être commercialisé l'année prochaine. 
 

  


