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 Qu’est-ce que l’ACPA ? 

Cet acronyme signifie Analyse Chromosomique sur Puce à ADN (array CGH en anglais) 

ou caryotype moléculaire.  

C’est une nouvelle technique d’étude des chromosomes permettant de détecter des anomalies 

chromosomiques non visibles sur le caryotype. Pour cela, c’est le génome, c’est à dire l’ADN 

de tous les chromosomes qui sera étudié.  

Cette notice a pour objectif d’expliquer le bénéfice et les limites de l’examen de l’ACPA. 

 

 Quelles sont les avantages d’une ACPA par rapport au caryotype? 

 

L’ACPA permet de rechercher des anomalies chromosomiques de petite taille, difficiles ou 

impossibles à voir sur un caryotype (permet de voir des anomalies 10 à 100 fois plus petites 

que les anomalies visibles sur un caryotype).  

 

 Comment fait- on une ACPA ? 

 

L’ADN est extrait à partir d’un prélèvement de liquide amniotique ou de villosités choriales. 

Il sera comparé à celui d’un témoin.  

L’objectif est de déterminer s’il existe ou non des régions du génome en excès ou perdues 

chez le fœtus. Ces gains ou ces pertes de matériel chromosomique sont appelés Variations du 

Nombre de Copies (CNV). 

 

 Est-il parfois normal d’avoir des gains ou des pertes de matériel 

chromosomique? 

 

Il existe chez toutes les personnes des pertes ou des gains de matériel chromosomique dans 

certaines régions du génome. Ce sont des CNV sans conséquence pour l’individu porteur 

encore appelés polymorphisme. 

 

 Comment interpréter une variation du nombre de copies (CNV)? 

 

Lorsque le médecin analyse les CNV détectés par l’ACPA, trois possibilités peuvent se 

présenter: 

a) Soit le CNV est responsable des anomalies observées chez le fœtus: CNV pathogène 

ou causal. Dans cette situation, il est nécessaire d’étudier les chromosomes des 

parents pour un conseil génétique pour les futures grossesses. 

b) Soit le CNV est connu pour être un polymorphisme et il n’est généralement pas 

mentionné dans le compte rendu car il n’explique pas les anomalies observées chez le 

fœtus. 

c) Soit il s’agit d’un CNV pour lequel il est difficile de conclure: CNV de signification 

inconnue. Dans cette situation, il sera nécessaire de réaliser une analyse des deux 

parents. Au terme de l’enquête familiale, une conclusion n’est pas toujours possible. Il 

s’agit alors d’un résultat incertain à réévaluer en fonction de l’évolution des 

connaissances scientifiques. 

A tout moment et en fonction des données du suivi échographique, les résultats de 

l’ACPA pourront éventuellement être réanalysés.  
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 Quelles sont les limites de l’ACPA? 

 

La technique d’ACPA ne permet pas de voir : 

o les remaniements chromosomiques équilibrés c'est-à-dire sans gain ou perte de 

matériel chromosomique. Ce type de remaniements est exceptionnellement à 

l’origine d’anomalies du développement. 

o une anomalie chromosomique présente dans moins de 10-20% des cellules 

(mosaïque). 

o les mutations dans les gènes, identifiées par des techniques de biologie 

moléculaire. 

 

 Est- ce qu’il arrive que l’on trouve des anomalies dans le génome sans rapport 

avec la pathologie motivant la demande d’analyse? 

 

Oui, cela peut arriver. L’ensemble du génome est analysé et il est donc possible de trouver 

une anomalie sans rapport avec les signes échographiques observés chez le fœtus. Dans ce cas 

le médecin vous en expliquera les conséquences possibles. 

 

 Est-ce qu’un traitement est possible lorsqu’une anomalie chromosomique 

pathogène est identifiée par ACPA? 

 

On ne sait pas actuellement corriger une anomalie génétique dans toutes les cellules de 

l’organisme. 

 

 Combien de temps faudra-t-il pour avoir le résultat ? 

 

Étant donné la complexité de cette analyse le délai d’obtention des résultats peut atteindre 

plusieurs semaines. 

 

En conclusion 
 

L’ACPA va peut- être permettre de connaître l’origine des anomalies identifiées chez le 

fœtus. 

L’identification d’une anomalie nécessitera des vérifications complémentaires avec les 

prélèvements sanguins des deux parents.  

En cas d’anomalie, le résultat vous sera rendu par un généticien spécialiste au cours d’une 

consultation.  

Si vous avez des interrogations sur cette analyse, les médecins généticiens sont à votre 

disposition pour répondre à vos questions. 
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