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Glossaire des abréviations 

 

17 OHP 17 Hydroxyprogesterone (marqueur sanguin dosé dans le dépistage de l'Hyperplasie 
Congénitale des Surrénales) 

ABM Agence de Bio-Médecine 

AFDPHE Association Française pour le Dépistage Ŝǘ ƭŀ tǊŞǾŜƴǘƛƻƴ ŘŜǎ IŀƴŘƛŎŀǇǎ ŘŜ ƭΩ9ƴŦŀƴǘ 

ANSM Agence Nationale de Sureté du Médicament 

ANSP Agence Nationale de Santé Publique 

ARS Agence Régionale de Santé 

BM Biologie Moléculaire 

CCNE /ƻƳƛǘŞ /ƻƴǎǳƭǘŀǘƛŦ bŀǘƛƻƴŀƭ ŘΩ9ǘƘƛǉǳŜ 

CF Mucoviscidose ou CysticFibrosis 

CFTR Cystic fibrosis transmembrane conductance regulator  
Des mutations du gène CFTR sont responsables de la mucoviscidose 

CNCDN Centre National de Coordination de Dépistage Néonatal 

CNP(DN) Centre National de Pilotage (du Dépistage Néonatal) 

COM /ƻƭƭŜŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer 

CORRUSS Centre Opérationnel de Réception et de Régulation des Urgences Sanitaires et 
Sociales 

CRCM Centre de Ressources et de Compétences de la Mucoviscidose 

CRDN Centre Régional de Dépistage Néonatal 

DGOS Direction DŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩhŦŦǊŜ ŘŜ {ƻƛƴǎ 

DGS Direction Générale de la Santé 

DNN Dépistage Néonatal 

DROM 5ŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘ Ŝǘ wŞƎƛƻƴ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer 

EEQ Evaluation Externe de la Qualité 

GEP Glande en Place 

HAS Haute Autorité de Santé 

HAS Haute Autorité de Santé 

HC Hypothyroïdie congénitale 

HCS Hyperplasie Congénitale des Surrénales 

HPM Hyperphénylalaninémie modérée permanente 

I123 et Tc99m Isotopes utilisés dans les scintigraphies de la glande thyroïde 

Kit CF30 Kit de laboratoire qui identifie les 30 mutations les plus fréquentes en France 

MCAD Déficit en Acyl-CoA Déshydrogénase des acides gras à chaîne moyenne 

NC Non Calculable 

NN Nouveau-né(s) 

PCU Phénylcétonurie 

Phe Phénylalanine (marqueur sanguin dans le dépistage de la phénylcétonurie) 

SA Semaines ŘΩŀƳŞƴƻǊǊƘŞŜ 

SDM Syndrome drépanocytaire majeur 

SFDN Société Française du Dépistage Néonatal 

SFP Société Française de Pédiatrie 
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SFSP Société Française de Santé Publique 

TIR Trypsine immuno-réactive (marqueur sanguin dans le dépistage de la 
mucoviscidose) 

TOM ¢ŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer 

TS Test de la sueur 

TSH Thyroid Stimulating Hormon (Marqueur sanguin dans le dépistage de 
ƭΩƘȅǇƻǘƘȅǊƻƠŘƛŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜύ 
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Introduction  

 

{ƛ ƭΩŀƴƴŞŜ нлму ŀ ŞǘŞ ǳƴŜ ŀƴƴŞŜ ζ ŎƘŀǊƴƛŝǊŜ η ǎǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘŜ ƭŀ ǊŞƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ŝƴ CǊŀƴŎŜΣ 
ƭΩŀƴƴŞŜ нлмф Ŝǎǘ ǳƴŜ ŀƴƴŞŜ ŘŜ ŎƻƴǎƻƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ƴƻǳǾŜƭle organisation du dépistage néonatal.  
 
нлмф Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǳƴŜ ŀƴƴŞŜ ǇǊŞǇŀǊŀǘƻƛǊŜ Ł ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŞŜΣ Ŝƴ нлнлΣ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ł ǳƴŜ 
6

e
 maladie, le MCAD (Déficit en Acyl-CoA Déshydrogénase des acides gras à chaîne moyenne).  

Dans cette perspective, les besoins des acteurs ont été identifiés, précisés et les réponses à ces besoins se sont 
progressivement déployées Τ ǉǳΩƛƭ ǎΩŀƎƛǎǎŜ ŘŜǎ /w5b Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀǳȄΣ ŘΩŞǉǳƛǇŜƳŜƴǘǎΣ ŘŜ ǎȅǎǘŝƳŜ 
ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘŜ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ƘǳƳŀƛƴŜǎΣ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ 
ŘŜ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ǇŞŘŀƎƻƎƛǉǳŜǎ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ƻǳ ŘŜǎ ƛƴǎǘŀƴŎŜǎ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŘŜ 
gestion et de pilotage du programme. 
Les 2 commissions, biologie et épidémiologie, ont activement contribué au développement des outils 
ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ Ł ŎŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘΩŜƴǾŜǊƎǳǊŜΦ 
 
[ΩŀƴƴŞŜ нлмф ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ŎƻƴǎƻƭƛŘŜǊ ƭŜ ǊŜŎǳŜƛƭ Ŝǘ ƭŀ ǊŜƳƻƴǘŞŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ƛǎǎǳŜǎ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ 
ƴŞƻƴŀǘŀƭ ǘŀƴǘ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ ƭΩŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ ǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞΣ Ŝǘ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǊ ƭΩŀnalyse des indicateurs 
ǘŞƳƻƛƎƴŀƴǘ ŘŜ ǎƻƴ ŜŦŦŜŎǘƛǾƛǘŞ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƴ ŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞΦ [ΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ƛǎǎǳŜǎ ŘŜǎ ζ fiches 
diagnostiques » a pu être approfondie.  
 
[Ŝ /b/5b ǊŜƳŜǊŎƛŜ ǎƛƴŎŝǊŜƳŜƴǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎΣ ŘŜǎ ŦƻǳǊƴƛǎǎŜǳǊǎΣ ŘŜǎ partenaires et des 
institutions intervenant dans le dépistage néonatal, pour leur implication, leur pragmatisme et leur 
dynamisme. 
/Ŝ ǊŀǇǇƻǊǘ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ нлмф ǘŞƳƻƛƎƴŜ ŘŜǎ ŜŦŦƻǊǘǎ ŎƻƴƧǳƎǳŞǎ ŘŜ ǘƻǳǎ ŎŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎΦ Lƭ ǎŜǊŀ ŎƻƳǇƭŞǘŞ ǇŀǊ ǳƴ 
document de synthèse cƻǳǊǘΣ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘΩŀǇǇǊŞƘŜƴŘŜǊ ǊŀǇƛŘŜƳŜƴǘ ƭŜǎ ǇǊƛƴŎƛǇŀǳȄ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 
ƴŀǘƛƻƴŀƭ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ŝǘ ŘΩŜƴ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴΦ 
 
[ŀ ǎǳǊǾŜƴǳŜΣ ŀǳ ŘŞōǳǘ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнлΣ ŘŜ ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ƭƛŞŜ Ł ƭŀ ǇŀƴŘŞƳƛŜ /ƻǾƛŘ-мфΣ ƴΩŀǳǊŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ ǎŀƴs 
conséquences sur le dépistage néonatal. La date du lancement du dépistage du MCAD a ainsi été décalée de 
plusieurs mois et des points de fragilité dans la chaine du processus du dépistage néonatal ont été mis en 
évidence (ex. Υ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ). 
A contrario des dynamiques en cours depuis plusieurs années se sont poursuivies en 2019 et se sont 
ŎƻƴŎǊŞǘƛǎŞŜǎ Ŝƴ нлнлΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŘŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ŞƳƛǎŜǎ ǇŀǊ ƭŀ I!{ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŘŜǳȄƛŝƳŜ ǇƘŀǎŜ 
ŘΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŘƻǇǘƛƻƴ ŘŜǎ ƭƻƛǎ ōƛƻŞǘƘƛǉǳŜǎ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ŘŞōŀǘ ŘΩŜƴƧŜǳȄ 
collectifs et sociétaux multiples dont certains sont en lien avec le dépistage.   
 
bƻǳǎ ƴŜ Řƻǳǘƻƴǎ Ǉŀǎ ǉǳŜ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ǎƻǊǘƛǊŀ ǊŜƴŦƻǊŎŞ ŘŜ ŎŜǎ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŀŎǉǳƛǎŜ 
en cette année 2019. 
Nous vous souhaitons une bonne lecture de ce document. 
 
 
Emmanuel Rusch  
Responsable du CNCDN 
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Le Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal  

 

Le Centre Hospitalier Régional Universitaire de Tours a été désigné le 28 juin 2018 Centre National de 

Coordination du Dépistage Néonatal (CNCDN) pour une entrer en fonction le 1
er
 juillet 2018 avec la mission 

ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀge néonatal. 

Le CNCDN remplit trois grandes missions : 

¶ Missions dans le domaine épidémiologique, 

¶ Missions dans le domaine biologique, 

¶ Missions de coordination auprès des CRDN, auprès des partenaires institutionnels, et au sein des 
instances nationales du DN. 
 

Le CNCDN (figure 1)Σ ǇƭŀŎŞ ǎƻǳǎ ƭŀ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƛƭƛǘŞ ŘΩǳƴ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊΣ Ŝǎǘ ŀƴƛƳŞ ǇŀǊ ǳƴ ƳŞŘŜŎƛƴ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ 
projet. Un secrétariat, un data manager et un informaticien (prestataire extérieur) assurent le soutien 
logistique. Des référents pédiatres (1 référent par maladie dépistée), épidémiologiste et biologiste apportent 
leur expertise au CNCDN dans leur domaine de compétence. Un pédiatre référent pour le dépistage du déficit 
en MCAD a été nommé en 2020 : Dr Jean-Baptiste ARNOUX. 
 

 

Figure 1 : Organigramme du CNCDN 

Le CNCDN (figure 2) rend compte de son activité au CNPDN. Le CNCDN : 

¶ assure le fonctionnement des commissions biologie et épidémiologie ;  

¶ établit ǳƴ ƭƛŜƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭ ǊŞƎǳƭƛŜǊ ŀǾŜŎ ƭŜ ƳƛƴƛǎǘŝǊŜ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ ƭŀ {ŀƴǘŞΣ ƭŀ I!{Σ ƭŜǎ !w{Σ ƭΩ!NSM, 
ƭΩ!b{t Ŝǘ ƭΩ!.a ;  

¶ anime le réseau des CRDN, et réalise des missions ŘΩŀǇǇǳƛ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩŜǳȄΦ  

Coordonnateur :
Pr RUSCH Emmanuel

Chargé de Projet :
Dr BREGEAUT Paul

Informaticien:
M BERTHEL Julien

Data Manager : 
M HERBERT Julien

Secrétariat:
Mme GOUYER Audrey

Mme BOUTEILLE Amandine

Référents Pédiatres :
PCU : Pr FEILLET François

HC : Pr LEGER Juliane
HCS : Dr BRETONES Patricia

Mucoviscidose : Dr MUNCK Anne
Drépanocytose : Dr PONDARRE Corinne

Déficit en MCAD : Dr ARNOUX Jean-Baptiste

Référent Epidémiologie 
:

DrGUILLON Leslie

Référent Biologie :
Dr Dufour Diane
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Figure 2 : Organigramme du Programme National de Dépistage Néonatal 

 

 

Comité national de 
pilotage

DGS, DGOS, ABM, ANSM, ANSP, HAS, CRDN, ARS, SFSP, SFP, 
SFDN, CCNE, CNCDN, Alliance Maladie Rare, Commissions

Mise en place et renouvellement des commissions
Décide de l'organisation du DNN, notamment approuve 
les algorithmes de dépistage
Décide d'un élargissement du DNN

Valide le rapport annuel d'activité

CORRUSS

ARS

Identifie le CRDN
Délègue les fonds au 

CRDN
Recoit le rapport 
d'activité du CRDN
Gère les alertes 
régionales

CNCDN

Information, animation, suivi de l'activité des CRDN et missions d'appui sur demande du CNP
Rôle d'alerte des ARS et d'information du CNP sur les problèmes rencontrés
Liens fonctionnels réguliers avec HAS, ARS, ANSM, ANSP et ABM
Préparation des documents d'information à destination du public et des professionnels
Assure la remontée nationale de données d'activité
Rédaction des deux rapports annuels d'activité des deux commission et du rapport de 
fonctionnement de la cellule de coordination à présenter au CNP

Rédaction du rapport annuel d'activité du DNN en s'appuyant sur les deux rapports  annuels 
d'acitivté des deux commission
Gestion logistique des deux commissions : secrétariat, organisation des réunions, gesiion 
des frais de déplacement, rédaction et validation des comptes rendus
Responsable de fonctionnement et du suivi du système informatique du DNN : maintenance 
et évolution
PRéparation des réunions du CNP et des comptes rendus en lien avec les interlocuteurs 
métiers

Coordination de la mise en oeuvre de nouveaux dépistages
Réunit les CRDN annuellement

Gestion de l'interface des commission avec les CRDN

ANSP

Commission 
épidémiologie

Suit la qualité  des données
Valide le rapport annueld'activité
Propose des études épidémiologiques

Commission 

biologie

Concoit et évalue les supports de 
prélèvement
Prépare les algorithmes
Evalue les automates et kits de dosage

Suit les performances analytiques des 
laboratoires
Soutient l'accreditation des laboratoires
Prépare la mise en oeuvre de nouveaux 
dépistages

Assure l'animation des laboratoires des 
CRDN et la veille scientifique sur les 
techniques
Valide le rapport annuel d'activité

CRDN

HAS

Veille

Recommendations sur 
les dépistages à mettre 

en oeuvre
Documents 
d'information?

ANSM

Organise le 
contrôle 
Qualité

DGS DGOS
Interlocuteur(s)métier
Recoit et traite les 
alertes
Secrétariat du CNPDN
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Rapport ÄȭÁÃÔÉÖÉÔï ςπρω de la Commission Biologie  

Membres de la commission Biologie  : 

 

¶ Dr David CHEILLAN, Société Française du Dépistage Néonatal, Coordonnateur de la Commission 

Biologie 

¶ Dr Caroline RAYNAL, Société Française de Biologie Clinique, 

¶ Pr Patrice FAURE, Conférence des chefs de pôle de biologie médicale des CHU, 

¶ Dr David GUENET, Conférence des chefs de pôle de biologie médicale des CHU, 

¶ Mme Pascale LEVY, Agence de la Biomédecine, 

¶ Mme Marianne DESCHENES, Agence Nationale de Sécurité du Médicament, 

¶ Dr Marie-Pierre AUDREZET, Société Française du Dépistage Néonatal, 

¶ Dr Gilles RENOM, Société Française du Dépistage Néonatal, 

¶ Dr Christelle CORNE, Société Française du Dépistage Néonatal, 

¶ Dr Claude SOMMA DELPERO, Société Française du Dépistage Néonatal,  

¶ Dr Jean-Baptiste ARNOUX, Société Française du Dépistage Néonatal,  

¶ Pr Emmanuel RUSCH, Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal, 

Le coordonnateur de la commission Epidémiologie  est invité à la commission Biologie et inversement. 

 

Missions  : 

 

La Commission Biologie du Dépistage Néonatal, constituée en 2018, ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ en Mars, Juin et Octobre 2019. 

Ses missions sont définies ainsi :  

¶ Concevoir et évaluer le support (buvard) de prélèvement, et le soumettre à la validation du CNPDN ;  

¶ Déterminer les seuils décisionnels et suivre les performances cliniques de ces seuils, afin de proposer 

au CNPDN les algorithmes de dépistage de chacune des maladies du programme national ;  

¶ Evaluer les nouveaux équipements et kits de dosage des paramètres biologiques, et proposer au 

CNPDN les ajustements techniques nécessaires au dépistage de chacune des maladies du programme 

national ;  

¶ Préparer la mise en ǆǳǾǊŜ biologique de nouveaux dépistages ;  

¶ Suivre les performances biologiques de chacun des dépistages et les performances des laboratoires 

ŘŜǎ /w5b ǇƻǳǊ ƳŀƛƴǘŜƴƛǊ ƭΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ 5bb ǎǳǊ ƭŜ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ Τ  

¶ tŀǊǘƛŎƛǇŜǊ Ł ƭŀ ǇǊŞǇŀǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎŎǊŞŘƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇŀǊǘƛŜ 5bb Řes laboratoires de biologie médicale 

participant aux CRDN ;  

¶ Assurer une veille scientifique pour les CRDN concernant la biologie médicale, en lien avec la HAS.  

Fonctionnement et principales activités  

 

La Commission Biologie est désignée pour 4 ans (2018-2022)Φ 9ƭƭŜ ŀ ŀŎǘŞ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǎǳƛǾŀƴǘŜ :  

¶ Son coordinateur est élu pour 2 ans renouvelables, sans limite de mandats dans le temps. 

¶ Le coordinateur élu est le Dr David CHEILLAN. 

¶ Des référents ont été mis en place sur les thématiques suivantes : Buvard, Qualité, Réactovigilance, 

Biologie Moléculaire, Métabolisme, Hormonologie, Drépanocytose. 
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¶ Le rythme des réunions est fixé à 4 par an, avec une alternance de réunions en présentiel et de 

réunions en visioconférences. 

Les communications avec le CNCDN et les CRDN ont été précisées :  

¶ [ΩƛƴǘŜǊƭƻŎǳǘŜǳǊ ǇǊƛǾƛƭŞƎƛŞ ŘŜǎ /w5b Ŝǎǘ ƭŜ /b/5bΣ  

¶ Le CNCDN collige les informations reçues, interroge les CRDN si besoin, et sollicite la commission 

Biologie une fois les informations synthétisées. 

Les outils mis en place par la ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩ!C5tI9 ό5ƛǎǘǊƛōǳǘƛƻƴǎ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜǎΣ {ǘŀǘƛǎǘƛǉǳŜǎ 

médicales) ont été ƳŀƛƴǘŜƴǳǎΦ Lƭ ŀ ŞǘŞ ŀŎǘŞ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ƻǳǘƛƭǎΦ  

 

Buvard  

 

La Commission Biologie a validé le format du buvard 2020. Le format est identique à celui de 2019. 

 

Indicateurs du dépistage néonatal  

 

La Commission Biologie a précisé ses attentes des indicateurs remontés par les CRDN au CNCDN, tels que 

ŘŞŦƛƴƛǎ Řŀƴǎ ƭΩŀǊǊşǘŞ Řǳ нн ŦŞǾrier 2018 (annexe 2). A partir des éléments identifiés par la Commission Biologie, 

un guide de remplissage des indicateurs a été transmis aux CRDN pour faciliter leur remonté et leur 

exploitation. 

 

Suivi des distributions des paramètres du Dépistage Néonatal  

 

Les distributions des paramètres du dépistage néonatal sont remontées mensuellement par les CRDN au 

/b/5b Ǉǳƛǎ ǘǊŀƴǎƳƛǎŜǎ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǊŞŦŞǊŜƴǘǎ ŘŜ ƭŀ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ .ƛƻƭƻƎƛŜ ǇƻǳǊ ŀƴŀƭȅǎŜΦ [ΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

distributions par la Commission Biologie se fait au minimum semestriellement.  

Les distributions des ǇŀǊŀƳŝǘǊŜǎ ŘŜ нлмф ǎƻƴǘ ƭŜǎ ƳşƳŜǎ ǉǳŜ ŎŜƭƭŜǎ ǳǘƛƭƛǎŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩ!C5tI9 Ŝǘ ƭŜǎ !w5tI9Φ  

Deux interrogations ont été soulevées par le Commission Biologie :  

- [ΩŀƧƻǳǘ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǎŜǳƛƭǎ ǇƻǳǊ ƭŀ мтhIt ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ƴŞǎ Ł ос ǎŜƳŀƛƴŜǎ ŘΩŀƳŞƴƻǊǊƘŞŜΣ ƭŜǎ ǎŜǳƛƭǎ 

étant actuellement les mêmes que pour les enfants nés Ł ǘŜǊƳŜ όŀǇǊŝǎ от ǎŜƳŀƛƴŜǎ ŘΩŀƳŞƴƻǊǊƘŞŜύ 

- Les valeurs normales de la TIR au 21
ème

 ƧƻǳǊ ŘŜ ǾƛŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 

tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ƛƭ ŀ ŞǘŞ ŀŎǘŞ ǳƴ ōŜǎƻƛƴ ŘΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƛǎǘǊƛōǳǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ǇŀǊŀƳŝǘǊŜǎ ŀǾŜŎ ƭŜ ōŜǎƻƛƴ Ře disposer de 

ŘƻƴƴŞŜǎ ōǊǳǘŜǎ ŀƭƻǊǎ ǉǳΩŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǎƻƴǘ ŀƎǊŞƎŞŜǎΦ 

 

Evolution du Dépistage Néonatal  : dépistage du MCAD 
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La Commission Biologie a participé à la rédaction et à la validation du cahier des charges techniques 

ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ǇǊŞǇŀǊŜǊ ƭΩŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜ ŎƻƴŦƛŞ Ł ƭŀ ǎƻŎƛŞǘŞ wŜǎŀƘ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƻǳǊƴƛǘǳǊŜ des spectromètres de masse 

en tandem et des réactifs nécessaires à la réalisation du dépistage du déficit en MCAD. 

La Commission Biologie a élaboré conjointement avec la G2M le logigramme de dépistage du déficit en MCAD. 

Ce logigramme repose sur le dosage du C8 (octanoylcarnitine) et sur la réalisation du rapport C8/C10 

(octanoylcarnitine / décanoylcarnitine). 

La Commission Biologie a validé le seuil du C8 applicable au dépistage du déficit en MCAD. Le seuil de retest 

retenu est un dosage de C8 supérieur ou égal à 0,15 ҡƳƻƭκ[ Ŝǘ ƭŜ ǎŜǳƛƭ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ǊŜǘŜƴǳ Ŝǎǘ ǳƴ ŘƻǎŀƎŜ ŘŜ /у 

supérieur ou égal à 0,2 µmol/L. 

Par ailleurs, la Commission Biologie a participé au groupe de travail relatif aux évolutions du système 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭΩƛƳǇƭŀƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Řǳ ŘŞŦƛŎƛǘ Ŝƴ a/!5Φ 

 

Evolution du Dépistage Néonatal  : dépistage de la PCU par spectrométrie de masse 

 

La Commission Biologie a statué sur le seuil du dosage de la phénylalanine pour la réalisation du dépistage de la 

phénylcétonurie par spectrométrie de masse. Le seuil de retest retenu est une phénylalanine supérieure ou 

ŞƎŀƭŜ Ł ул ҡƳƻƭκ[ Ŝǘ ƭŜ ǎŜǳƭ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ǊŜǘŜƴǳ Ŝǎǘ ǳƴŜ ǇƘŞƴȅƭŀƭŀƴƛƴŜ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊŜ ƻǳ ŞƎŀƭŜ Ł млл µmol/L. 

 

Evaluation Externes de la Qualité (EEQ)  

 

La commission Biologie a travaillé avec la société Asqualab® afin de mettre à disposition des laboratoires 

français une EEQ propre au dépistage néonatal en France.  

 

2ÁÐÐÏÒÔ ÄȭÁÃÔÉÖÉÔï ςπρω de la Commission Epidémiologie  

 

La nomination de la commission EpidémiƻƭƻƎƛŜ ŀ ŞǘŞ ŜŦŦŜŎǘƛǾŜ Ŝƴ нлмуΣ ŜƭƭŜ ǎΩŜǎǘ ǊŞǳƴƛŜ Ŝƴ aŀi et Octobre 

2019. 

Membres de la Commission Epidémiologie  

 

¶ Dr Nolwenn REGNAULT, Agence Nationale de Santé Publique, Coordonnatrice de la Commission 

Epidémiologie 

¶ Dr Fabienne PESSIONE, Agence de Biomédecine,  

¶ Dr Babak KHOSHNOOD, Inserm, 

¶ Dr Thierry DART, Agence française de la santé Numérique (ASIP-Santé), 

¶ Dr Agathe BILLETTE DE VILLEMEUR, Société Française de Santé Publique,  

¶ Pr Brigitte CHABROL, Société Française de Pédiatrie,  

¶ Pr Régis COUTANT, Société Française du Dépistage Néonatal,  

¶ Dr Samir MESLI, Société Française du Dépistage Néonatal,  
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¶ Pr Emmanuel RUSCH, Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal. 

Le Coordonnateur de la commission Biologie est invité à la commission Epidémiologie et inversement. 

 

Missions  : 

 

La Commission Epidémiologie Řǳ 5ŞǇƛǎǘŀƎŜ bŞƻƴŀǘŀƭΣ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞŜ Ŝƴ нлмуΣ ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ Ŝƴ Mai et Octobre 2019. 

Ses missions sont définies ainsi :  

¶ {ǳƛǾǊŜ ƭΩŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ Ŝǘ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǘǊŀƴǎƳƛǎŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ wŞƎƛƻƴŀǳȄ ŘŜ 5ŞǇƛǎǘŀƎŜ 

Néonatal, 

¶ Valider les résultats du DépistaƎŜ bŞƻƴŀǘŀƭ  ǇǊŞǎŜƴǘŞǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǊŀǇǇƻǊǘ ŀƴƴǳŜƭ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞΣ 

¶ ±ŀƭƛŘŜǊ ƭŀ ŎƘŀǊǘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŘƻƴƴŞŜǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŜ ŘƻǎǎƛŜǊ ǇǊŞŎƛǎŀƴǘ ƭŜǎ ƳƻŘŀƭƛǘŞǎ Ře dépôt de projets 

de recherche en lien avec ces données,  

¶ Evaluer les projets de recherche et demandes de données soumis par des institutions, organismes et 

personnes, 

¶ Proposer des projets de recherche, 

¶ Assurer la visibilité du Dépistage Néonatal, 

¶ 9ǾŀƭǳŜǊ Ŝǘ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ƭŜǎ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴǎ ǇƻǎǎƛōƭŜǎ Řǳ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƎŞǊŞ ǇŀǊ ƭŜ /b/5bΦ 

 

 

 

Fonctionnement et principales  activités  

 

La Commission Epidémiologie est désignée pour 4 ans (2018-2022). Son coordonnateur est désigné par le 

Comité National de Pilotage de Dépistage Néonatal. 

Actuellement, le Docteur Nolwenn REGNAULT, représentante de Santé Publique France, est la coordonnatrice 

de la Commission Epidémiologie.  

Les communications avec le CNCDN et les CRDN ont été précisées :  

¶ [ΩƛƴǘŜǊƭƻŎǳǘŜǳǊ ǇǊƛǾƛƭŞƎƛŞ ŘŜǎ /w5b Ŝǎǘ ƭŜ /b/5bΣ  

¶ Le CNCDN collige les informations reçues, interroge les CRDN si besoin, et sollicite la commission 

Epidémiologie une fois les informations synthétisées. 

 

Indicateurs du dépistage néonatal  

 

La Commission Epidémiologie, comme la Commission Biologie, a précisé ses attentes des indicateurs remontés 

ǇŀǊ ƭŜǎ /w5b ŀǳ /b/5bΣ ǘŜƭǎ ǉǳŜ ŘŞŦƛƴƛǎ Řŀƴǎ ƭΩŀǊǊşǘŞ Řǳ нн ŦŞǾǊƛŜǊ нлму όŀƴƴŜȄŜ нύΦ ! ǇŀǊǘƛǊ ŘŜǎ ŞƭŞƳŜƴǘǎ 

identifiés par la Commission Epidémiologie, un guide de remplissage des indicateurs a été transmis aux CRDN 

pour faciliter leur remonté et leur exploitation. 
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Communication  

 

La Commission Epidémiologie a acté la présence des données du dépistage néonatal sur le site 

Geodes.santepubliquefrance.fr. Ce site, enrichi par Santé Publique France, permet la présentation de données 

épidémiologiques. 

Par ailleurs, un encart a été travaillé sur le site agir-pour-bébé pour quΩƛƭ ȅ soit évoqué le dépistage néonatal.  

9ƴŦƛƴΣ ƛƭ ŀ ŞǘŞ ǾŀƭƛŘŞ ƭŀ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇŀƎŜ ǊŜƭŀǘƛǾŜ ŀǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴƴŜƭ ŘŜ {ŀƴǘŞ 

Publique France. Des informations pathologies par pathologies pourront y être présentes.  

 

6ÁÌÉÄÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ÄÏÎÎïÅÓ ÄÕ 2ÁÐÐÏÒÔ Äȭ!ÃÔÉÖÉÔï 

 

Leǎ ŘƻƴƴŞŜǎ Řǳ wŀǇǇƻǊǘ ŘΩ!ŎǘƛǾƛǘŞ Řǳ tǊƻƎǊŀƳƳŜ bŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ 5ŞǇƛǎǘŀƎŜ bŞƻƴŀǘŀƭ нлму ƻƴǘ ŞǘŞ ǾŀƭƛŘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ 

Commission Epidémiologie. Il a été acté que des rapprochements devront se faire avec les pédiatres pour une 

meilleure qualité des données disponibles. 

 

Evolution des fiches diagnostiques  

 

¦ƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǊŜƳƻƴǘŞŜǎ ǇŀǊ les fiches diagnostiques a été réalisé en 2019. 

Lƭ ŀ ƳƻƴǘǊŞ ǳƴŜ ƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ǎŜƭƻƴ ƭŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ǾŀǊƛŀōƭŜǎ ǊŜƳƻƴǘŞŜǎΦ Lƭ ŀ ŞǘŞ ŀŎǘŞ ǉǳΩƛƭ Şǘŀƛǘ 

nŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘŜ ǊŜǾƻƛǊ Ŝǘ ǊŜŦƻƴŘǊŜ ƭŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ŘƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴŜ ƳŜƛƭƭŜǳǊŜ ŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ ŘŜǎ 

variables demandées. 

tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ǳƴŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǊŜƭŀǘƛǾŜ Ł ŎŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Řƻƛǘ ǎŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ 

pédiatres afin de communiquer ǎǳǊ ƭŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ƻōǘŜƴǳǎ Ŝǘ ŘŜ ǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ƭΩŀŘƘŞǎƛƻƴ Ł ƭŀ ŎƻƳǇƭŞǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ 

fiches diagnostiques. 
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"ÉÌÁÎ Äȭ!ÃÔÉÖÉÔï ςπρ9 du Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal  

 

%ÖÏÌÕÔÉÏÎ ÄÅ ÌȭÏÒÇÁÎÉÓÁÔÉÏÎ ÄÕ $ïÐÉÓÔÁÇÅ .ïÏÎÁÔÁÌ 

 

Le Centre Hospitalier Régional Universitaire de Tours a été désigné le 28 juin 2018 Centre National de 

Coordination du Dépistage Néonatal pour une entrer en fonction le 1
er
 juillet 2018.  

[ΩŀǊǊşǘŞ Řǳ нн ŦŞǾǊƛŜǊ нлмуΣ ǊŜƭŀǘƛŦ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ dépistage néonatal recourant à 

ŘŜǎ ŜȄŀƳŜƴǎ ŘŜ ōƛƻƭƻƎƛŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ŀ ǊŜǎǘǊǳŎǘǳǊŞ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭΣ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ 

au 1
er
 mars 2018 des Centres Régionaux de Dépistage. Ces derniers ont pris la suite des associations régionales 

qui assuraient jusque-ƭŁ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭΦ 

En 2019, le nombre de structures de dépistages est 17 CRDN et 5 Antennes (figure 3) 
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Figure 3 : Organisation du dépistage néonatal 2019 
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Extension du dépistage au déficit en MCAD  

 

9ƴ нлмф ŀ ŞǘŞ ǇǊŞǇŀǊŞŜ ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŀǳ ŘŞŦƛŎƛǘ Ŝƴ a/!5Φ tƻǳǊ ŎŜƭŀΣ ŎƻƴƧƻƛƴǘŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭŀ 

Commission Biologie et afin de permettre la réalisation des marchés équipements et réactifs, le CNCDN a 

participé à la rédaction des cahiers des charges des spectromètres de masse et des kits de réactifs. Le CNCDN a 

aussi appuyé le Resah au besoin lors de la passation du marché par accord cadre et lors de la passation des 

marchés subséquents. Un suivi régulier de la passation des marchés, mais aussi des difficultés rencontrées par 

les CHU pour la réalisation des travaux, a été organisé en 2019. 

Un travail a aussi été entrepris en 2019 par la HAS pour valider les ŦŜǳƛƭƭŜǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǊŜƭŀǘƛŦǎ ŀǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ 

du déficit en MCAD 

Enfin, un travail a été entrepris ŀǾŜŎ ƭŀ ǎƻŎƛŞǘŞ 9ǇƛŎƻƴŎŜǇǘ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŀǳ ŘŞŦƛŎƛǘ 

Ŝƴ a/!5 Řŀƴǎ ƭŜ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΦ tƻǳǊ ŎŜƭŀΣ ǳƴ ŎŀƘƛŜǊ ŘŜǎ ŎƘŀǊƎŜǎ ŘŜǎ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ ŀ ŞǘŞ 

réalisé et un comité de pilotage a été mis en place. 

 

Alertes  

Kit Elu cigene CF30 

 

En 2018, une alerte avait été lancée concernant le kit Elucigene CF30 pour la recherche des mutations du gène 

CFTR dans le cadre du dépistage néonatal de la mucoviscidose. Suite aux mesures prises en 2018, un suivi des 

ƪƛǘǎ ŘŞŦŜŎǘǳŜǳȄ Ŝǘ ŘŜ ƭΩapprovisionnement des nouveaux kits a été organisé en 2019. Il a été décidé de clôturer 

cette alerte au 1
er
 janvier 2020. 

 

Buvard  

 

9ƴ ƧǳƛƭƭŜǘ нлмфΣ ǳƴŜ ŀƭŜǊǘŜ ŀ ŞǘŞ ƭŀƴŎŞŜ ǇŀǊ ƭŜ /w5b LƭŜ ŘŜ CǊŀƴŎŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩƛƳǇǊŞƎƴŀǘƛƻƴ ŘŜ 

certains buvards. La société PerkinElmer a été informée et a enquêté sur ces difficultés.  

Lƭ ŀ ŞǘŞ ŎƻƴŎƭǳ ǉǳŜ ƭŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘΩƛƳǇǊŞƎƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ buvards étaient liés à de mauvais stockages des buvards 

et/ou au dépôt de solution hydro-alcoolique au niveau de la zone tampon.  

 

Arrêt de la gamme Quantase pour le dépistage de la phénylcétonurie  

 

En aout 2019, la société Bio-Rad a informé le CNCDN de son arrêt de production de gammes Quantase utilisées 

dans le dépistage néonatal de la phénylcétonurie. Les CRDN ont été informés et ont pu prévoir des stocks 

ƧǳǎǉǳΩŁ ǇŞǊŜƳǇǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ƎŀƳƳŜǎΦ  

Un relai du dépistage de la phénylcétonurie par spectrométrie de ƳŀǎǎŜ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴǘƛƴǳƛǘŞ 

Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜ ƭŀ ǇƘŞƴȅƭŎŞǘƻƴǳǊƛŜΦ  
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Alerte Réactif  

 

9ƴ ŘŞŎŜƳōǊŜ нлмфΣ ǳƴŜ ŀƭŜǊǘŜ ŀ ŞǘŞ ƭŀƴŎŞŜ ǇŀǊ ƭΩ!b{a ǎǳǊ ƭŜ ƪƛǘ ζ GSP Neonatal IRT » de la société 

PerkinElmer. Les concentrations de tǊȅǇǎƛƴŜ ƛƳƳǳƴƻǊŞŀŎǘƛǾŜ ǇƻǳǾŀƛŜƴǘ şǘǊŜ ŘƛƳƛƴǳŞŜǎ ƧǳǎǉǳΩŁ ср҈ ǎƛ 

ƭΩŞŎƘŀƴǘƛƭƭƻƴ ŀǾŀƛǘ ŞǘŞ ǇǊŞƭŜǾŞ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ ǘǳōŜǎ ŎƛǘǊŀǘŞǎΦ 

[ΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ǘǊŀƴǎƳƛǎŜ ŀǳȄ /w5b Ŝǘ ŀǳȄ ƳŀǘŜǊƴƛǘŞǎ ǇƻǳǊ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ōƛŜƴ ǉǳŜ ƭŜ ǇǊŞƭŝǾŜment sur tubes 

citratés ne soit pas recommandé en France.  

 

Marchés  

 

La réorganisation du dépistage néonatal en France a nécessité la reprise par le CNCDN des contrats qui étaient 

ŀǳǇŀǊŀǾŀƴǘ ǇŀǎǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩ!C5tI9Φ Le rattachement des CRDN aux CHU implique le respect du code des marchés 

en vigueuǊ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞΣ ŎŜ ǉǳƛ ƳƻŘƛŦƛŜ ǇǊƻŦƻƴŘŞƳŜƴǘ ƭŜǎ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜǎ ŘΩŀŎƘŀǘ ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘ Ł 

ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǇǊŞŎŞŘŜƴǘŜ ǉǳƛ ǊŜǇƻǎŀƛǘ ǎǳǊ ǳƴŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛǾŜ ƭƻƛ мфлмΦ !ƛƴǎƛΣ ƭŜǎ ŎƻƳƳŀƴŘŜǎ ŘŜǎ /w5b 

ne peuvent être dissociées des commandes des CHU qui les abritent pour ces types de produits, et pour 

lesquels des marchés sont déjà en cours. 

Le CNCDN a donc proposé, selon le produit concerné : 

- 5ΩŜƴǘǊŜǇǊŜƴŘǊŜ ǳƴŜ ƴŞƎƻŎƛŀǘƛƻƴ Řǳ ǘŀǊƛŦ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭΦ /ƘŀǉǳŜ /I¦ ǇǊƻŎŝŘŜ ŀƭƻǊǎ Ł ǳƴ 

achat directement auprès du fournisseur, 

- 5ΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŜǎ ƳŀǊŎƘŞǎ ǇǳōƭƛŎǎ ŜƴƎŀƎŞǎ ǇŀǊ ƭŜ aƛƴƛǎǘŝǊŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ŎŜƴǘǊŀƭŜǎ ŘΩŀŎƘŀǘ ; 

dans cette configuration, les tarifs sont négociés au niveau national et les achats se font par 

chaque CHU auprès de la centrale considérée ou auprès du fournisseur selon les termes du 

marché. 

 

Buvard s 2020 

 

[ŀ 5ƛǊŜŎǘƛƻƴ DŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭŀ {ŀƴǘŞ Ŝǘ ƭŀ 5ƛǊŜŎǘƛƻƴ DŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩhŦŦǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ƻƴǘ Ŧŀƛǘ ŀǇǇŜƭ ŀǳ wŜǎŀƘ (Réseau 

ŘŜǎ !ŎƘŜǘŜǳǊǎ IƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎύ ǇƻǳǊ ƭŀƴŎŜǊ ǳƴ ŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƻǳǊƴƛǘǳǊŜ ŘŜ ōǳǾŀǊŘǎ Ŝƴ ŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ 

nomination du CNCDN. Au 1
er

 octobre 2018, lŀ ǎƻŎƛŞǘŞ tŜǊƪƛƴ9ƭƳŜǊϯ ŀ ŞǘŞ ǊŜǘŜƴǳŜ Ł ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜΦ 

Le marché a été conclu pour les années 2019 et 2020 avec une prolongation possible en 2021. 

Comme pour les buvards 2019, le CNCDN ainsi que le Resah ont appuyé les CRDN pour les commandes de 

buvards, en apportant un soutien logistique dans le recensement des besoins et dans le suivi des commandes.  

 

Etiquettes « Code-Barres  » 

 

Le CNCDN a proposé en 2019 un tarif négocié au niveau national pour la fourƴƛǘǳǊŜ ŘΩŞǘƛǉǳŜǘǘŜǎ « Code-

Barres ». 

Chaque CRDN, étant hébergé par un CHU, pouvait profiter de ce tarif négocié ou profiter du tarif 

préalablement négocié par la direction des achats de son CHU de rattachement. 
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2ÅÐÒÏÇÒÁÐÈÉÅ ÄÅÓ ÄÏÃÕÍÅÎÔÓ ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ 

 

Le CNCDN a appuyé les CRDN pour la reprographie deǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǳōƭƛŎ 

lorsque les marchés des CHU hébergeant les CRDN ne permettaient pas une reprographie des documents. 

 

 

Outils de communication  

 

Lettre ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ 

 

[ΩŀƴƴŞŜ нлмф a été marquée par la mise en place de lettreǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Řǳ 

dépistage néonatal. En 2019, un premier ŜȄŜƳǇƭŀƛǊŜ ŘŜ ƭŀ ƭŜǘǘǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ŘƛŦŦǳǎŞ en juillet. 
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[ŜǘǘǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Řǳ /b/b ς Volume 1, Numéro 1, juillet 2019 

[ŀ ǎŜŎƻƴŘŜ ƭŜǘǘǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀ été diffusée en janvier 2020. 

 

Site Internet  

 

La mise en ligne du site internet du dépistage néonatal a été réalisée au 1
er
 trimestre 2019. Le CNCDN a utilisé 

le domaine depistage-neonatal avec les extensions suivantes : .org, .fr, .be, .biz, .com, .eu, .info, .net. 

¦ƴŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ǾŜǊǎƛƻƴ Řǳ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩƛƳǇƭŞƳŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜǾǊŀƛǘ şǘǊŜ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ 

2020. 
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.ÏÕÖÅÁÕØ ÄÏÃÕÍÅÎÔÓ ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎÓ 

 

9ƴ нлмфΣ ŀ ŞǘŞ ƛƴƛǘƛŞ ŀǾŜŎ ƭŀ I!{ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭŀ ǊŜŦƻƴǘŜ ŘŜǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Řǳ tǊƻgramme National 

de Dépistage Néonatal 

Les nouveaux documents devraient comprendre un nouveau document J3 à destination des familles, un 

document sur le dépistage à destination des professionnels de santé et un document questions/réponses sur 

les pathologies dépistées à destination des professionnels de santé. 

 

Réunion des CRDN 

 

5ŀƴǎ ǎŜǎ ƳƛǎǎƛƻƴǎΣ ƭŜ /b/5b ǎΩŞǘŀƛǘ ŜƴƎŀƎŞ Ł ǊŞǳƴƛǊ ŀǳ Ƴƻƛƴǎ ǳƴŜ Ŧƻƛǎ ǇŀǊ ŀƴ ƭŜǎ /w5bΦ 

Une première réunion des Centres Régionaux de Dépistage Néonatal a été organisée en mars 2019. Durant 

cette première réunion ont été abordéǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀtion du dépistage néonatal, le système 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ, les outils de communication, les besoins des CRDN ainsi que les évolutions à venir du dépistage 

néonatal.  

Au cours de cette réunion, il a été précisé les modalités de communication entre le CNCDN et les CRDN ainsi 

ǉǳΩŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀƴǘŜƴƴŜǎ ŘŜǎ /w5bΦ 

[ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀ ŀǳǎǎƛ ŞǘŞ ǇǊŞŎƻƴƛǎŞŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜ {ȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ avec 

ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘΩǳƴ ζ club Utilisateur »Σ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ /w5bΦ 

Enfin, une procédure a été validée pour les buvards « en errance ». Ces buvards sont les buvards réceptionnés 

au CNCDN plutôt que dans les CRDN. Il a été validé que ces buvards seraient techniqués au CHU de Tours afin 

de ne pas rallonger les délais. LΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ est ensuite transmise au CRDN concerné avec le buvard. Le CRDN a 

ŀƭƻǊǎ ƭŀ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ŘƻǎŀƎŜ ǎΩƛƭ ƭŜ ǎƻǳƘŀƛǘŜΦ 

  

Buvards « en errance  » 

 

En 2019, un suivi des buvards « en errance » a été réalisé.  

{ǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜΣ 54 buvards « en errance » ont été réceptionnés au sein du CNCDN. Aucun ne présentait de 

résultats suspects, quatre étaient non technicables.  

Les enfants donǘ ƭŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ ŞǘŀƛŜƴǘ ŀŘǊŜǎǎŞǎ ŀǳ /b/5b ŞǘŀƛŜƴǘ ƳŀƧƻǊƛǘŀƛǊŜƳŜƴǘ ƻǊƛƎƛƴŀƛǊŜǎ ŘΩLƭŜ-de-France 

(12), de Nouvelle Aquitaine (8) et des Pays de la Loire (6). 

tƻǳǊ т ŘŜǎ рп ōǳǾŀǊŘǎΣ ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ ŀ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ŀǾŜŎ ǇǊƻōŀōƭŜƳŜƴǘ ǳƴ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƭǳƛ-aussi 

réalisé à domicile.  

 

Epidémiologie et Base de données  
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"ÁÓÅÓ ÄÅ ÄÏÎÎïÅÓ ÅÔ ÆÉÃÈÅÓ ÄȭÉÄÅÎÔÉÆÉÃÁÔÉÏÎ ÄÅ ÃÁÓ ÓÕÓÐÅÃÔÓ 

 

!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмф, une évaluation des bases nationales du dépistage néonatal a été réalisée. Des 

disparités de complétion ont été mises en évidence en fonction des pathologies et des variables. De ce constat 

Ŝǎǘ ƴŞ ƭŜ ōŜǎƻƛƴ ŘŜ ǊŜǘǊŀǾŀƛƭƭŜǊ ƭŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ŏas suspects à partir desquelles sont construites les 

bases de données.  

5ǳǊŀƴǘ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмфΣ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ǊŞŦŞǊŜƴǘǎ Řǳ /b/5bΣ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ 

ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ŏŀǎ ǎǳǎǇŜŎǘǎ ŀ ŞǘŞ ƛƴƛǘƛŞΦ  

 

Indicateurs   

 

[ΩŀǊǊşǘŞ Řǳ нн ŦŞǾǊƛŜǊ 2018 précise les indicateurs épidémiologiques que les CRDN doivent remonter au CNCDN.  

Face aux difficultés pour certains de remonter ces indicateurs, un travail a été réalisé conjointement avec la 

Commission Epidémiologie et la Commission Biologie du Programme National de Dépistage Néonatal pour 

préciser les attentes concernant les indicateurs. De plus, une trame a été proposée aux CRDN pour faciliter et 

homogénéiser les remontées.  

 

Projets à venir  

 

9ƴ нлнлΣ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ǎŜ ǎƻƴǘ ŎƻƴŎŜƴǘǊŞǎ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭΩŜȄǘŜnsion du dépistage au déficit en MCAD, aux adaptations 

ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ƘŞǊƛǘŞǎ ŘŜ ƭΩ!C5tI9 όǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ŘƛǎǘǊƛōǳǘƛƻƴǎΣ ŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ŏŀǎ ǎǳǎǇŜŎǘǎύ Ŝǘ Ł 

ƭŀ ǇƻǳǊǎǳƛǘŜ Řǳ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴΦ   

Par ailleurs, la crise du Coronavirus vécue en 2020 a réinterrogé certaines pratiques et organisations. Les 

ŀƴƴŞŜǎ нлнл Ŝǘ нлнм ŘŜǾǊƻƴǘ ǇƻǘŜƴǘƛŀƭƛǎŜǊ ƭŜǎ Ŏƻƴǎǘŀǘǎ ǉǳƛ ƻƴǘ ŞǘŞ Ŧŀƛǘ ŀŦƛƴ ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ Ŝǘ ŘŜ ǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ƭŜ 

fonctionnement du programme national de dépistage néonatal  suǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜΦ  
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Bilan du programme national de dépistage néonatal  

 

[Ŝ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ŎƻǳǾǊŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ŦǊŀƴœŀƛǎ : métropole, 

ŘŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘǎ Ŝǘ ǊŞƎƛƻƴǎ ŘΩƻǳǘǊŜ-mer (DROM). Le dépistage concerne 5 maladies : la phénylcétonurie (PCU), 

ƭΩƘȅǇƻǘƘȅǊƻƠŘƛŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜ (HC)Σ ƭΩƘȅǇŜǊǇƭŀǎƛŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜ ŘŜǎ ǎǳǊǊŞƴŀƭŜǎ (HCS), la drépanocytose et la 

mucoviscidose. 

[ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳ-nés est ŎƻƴŎŜǊƴŞ ǇŀǊ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜ ƭŀ t/¦Σ ŘŜ ƭΩI/Φ [Ŝ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜ ƭΩI/{ Ŝǎǘ ǊŞŀƭƛǎŞ 

ǇƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ƴŞǎ ŀǇǊŝǎ он ǎŜƳŀƛƴŜǎ ŘΩŀƳŞƴƻǊǊƘŞŜǎΦ Pour 2019, la 

ƳǳŎƻǾƛǎŎƛŘƻǎŜ Ŝǎǘ ŘŞǇƛǎǘŞŜ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳ-nés du territoire français, excepté Mayotte. Enfin le 

dépistage de la drépanocytose est ciblé en métropole et systématique dans les départements et régions 

ŘΩhǳǘǊŜ-Mer. 

 

Méthodologie et Présentation des résultats  

 

Les données statistiques présentées dans le ǊŀǇǇƻǊǘ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǊŞǎǳƭǘŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ des données 

adressées par les CRDN: 

- Des statistiques médicales envoyées trimestriellement, 

- 5Ŝǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ όŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ Ŏŀǎ ǎǳǎǇŜŎǘύ,  

- Des indicateurs remontés annuellement.  

 

Statistiques médicales  

 

[Ŝǎ ǎǘŀǘƛǎǘƛǉǳŜǎ ƳŞŘƛŎŀƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ ǊŜŎŜƴǎŜƴǘ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ Řƻƴǘ ƭŜ ōǳǾŀǊŘ ŀ ŞǘŞ ǊŞŎŜǇǘƛƻƴƴŞ Řŀƴǎ ƭΩǳƴ ŘŜǎ 

CRDN/Antennes entre le 1
er
 ƧŀƴǾƛŜǊ Ŝǘ ƭŜ ом ƧŀƴǾƛŜǊ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜΦ  

Les statistiques médicales ont été concaténées afin de disposer de données annuelles.  

Les tableaux et cartographies présentant le nombre de cas (ainsi que le détail de ces cas) par pathologie et par 

région ont été élaborés à partir de ces informations.  

Les données concaténées ont été présentées aux CRDN pour validation avant intégration au sein du rapport 

ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞΦ 9ƴ Ŏŀǎ ŘŜ ŘƛǎŎƻǊŘŀƴŎŜǎΣ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀires étaient demandées aux CRDN et 

intégrées dans les résultats présentés.  

 

Fiches diagnostiques  

 

Les fiches diagnostiques (Annexes 6 à 10) sont complétées par les médecins référents qui affirment ou 

infirment le diagnostic. Elles sont ensuite remontées au CRDN puis au CNCDN pour saisie. 
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Il existe des disparités dans la complétion des fiches diagnostiques. En fonction des régions et des pathologies, 

les fiches sont renvoyées pƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ǎǳǎǇŜŎǘǎ ƻǳ ǳƴƛǉǳŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƭŜǎ enfants confirmés 

malades.  

¦ƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ƳŀƭŀŘŜǎ ŀ ŞǘŞ ŜŦŦŜŎǘǳŞ ǇŀǊ ƭŜ /b/5bΦ !ǇǊŝǎ 

comparaison avec les statistiques médicales et pour chaque fiche ƴƻƴ ǊŜœǳŜ ǇƻǳǊ ǳƴ ŜƴŦŀƴǘ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘΩǳƴŜ ŘŜǎ 

Ŏƛƴǉ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘŞǇƛǎǘŞŜǎΣ ƭŜ /b/5b ǎΩŜǎǘ ǊŀǇǇǊƻŎƘŞ Řǳ /w5b ǇƻǳǊ ǊŞŎǳǇŞǊŜǊ ƭŀŘƛǘŜ ŦƛŎƘŜΦ 

Selon les pathologies et les conclusions diagnostiques, les fiches diagnostiques peuvent être remontées par les 

médecins réŦŞǊŜƴǘǎ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ Ƴƻƛǎ ŀǇǊŝǎ ƭŀ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜΦ [Ŝ /b/5b ŀ ŜȄǇƭƻƛǘŞ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ǊŜœǳŜǎ ŀǳ м
er
 

juillet 2020 pour les enfants prélevés entre le 1
er
 janvier 2019 et le 31 décembre 2019 présentant une des cinq 

pathologies du dépistage néonatal. La date de ǊŞŎŜǇǘƛƻƴ Řǳ ōǳǾŀǊŘ ƴΩŞǘŀƴǘ Ǉŀǎ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ǎǳǊ ŎŜǎ ŦƛŎƘŜǎΣ ƛƭ ƴΩŀ 

Ǉŀǎ ŞǘŞ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǊΣ ŎƻƳƳŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǎǘŀǘƛǎǘƛǉǳŜǎ ƳŞŘƛŎŀƭŜǎΣ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ Řƻƴǘ ƭŜ ōǳǾŀǊŘ ŀ ŞǘŞ 

réceptionné en 2019. Du fait de cette période temporelle légèrement différente entre les statistiques 

ƳŞŘƛŎŀƭŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎΣ ƛƭ ǇŜǳǘ ŜȄƛǎǘŜǊ ŘŜǎ ǾŀǊƛŀǘƛƻƴǎ Ł ƭŀ ƳŀǊƎŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ 

malades. 

[ΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ŏŀǎ ǎǳǎǇŜŎǘ ŀ ǇŜǊƳƛǎΣ ǇŀǊ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜΣ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ 

générales (sexŜΣ ǇƻƛŘǎ ŘŜ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜΣ ǘŜǊƳŜΣ ǘŀƛƭƭŜ ŘŜ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜύΣ ƭŜǎ ŘŞƭŀƛǎ όŘŜ ǇǊŞƭŝǾŜƳŜƴǘΣ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜΣ ŘŜ 

confirmation, de traitement) ainsi que les examens complémentaires réalisés. 

 

Indicateurs  

[ΩŀǊǊşǘŞ Řǳ нн ŦŞǾǊƛŜǊ нлму ǇǊŞŎƛǎŜ ƭŜǎ ƛƴŘƛŎŀǘŜǳrs que les CRDN doivent remonter au CNCDN. On retrouve 

ainsi : 

¶ Concernant l'étape pré-analytique : 

- Information des parents par les maternités : nombre de plaquettes d'information sur le DNN 
distribuées à chaque maternité par le CRDN/nombre des naissances pour cette maternité; 

- Refus : nombre de refus parental de réaliser le DNN ; 
- Date du prélèvement : 
- Médiane de délai entre la date de naissance et la date de prélèvement au total, et par maternité 

ou service accueillant le nouveau-né et en ville ; 
- Nombre de prélèvements hors délai/nombre de prélèvements réalisés ; 
- Délai d'acheminement du prélèvement : 
- Médiane de délai d'acheminement du buvard au CRDN (date d'enregistrement par le secrétariat du 

CRDN - date de prélèvement) au total, et pour chaque maternité ou service accueillant le nouveau-
né et en ville ; 

- Nombre d'examens hors délai d'acheminement/nombre d'examens acheminés ; 
- Qualité du prélèvement ; 
- Taux de prélèvements non conformes nécessitant un second prélèvement (nombre de 

prélèvements non-conformes / nombre de naissances) au total, et par maternité ou service 
accueillant le nouveau-né et en ville. 

¶ Concernant l'étape analytique : 
- Délai de réalisation des examens biologiques de dépistage par rapport à la réception du 

prélèvement (date de validation du résultat du dépistage - date de réception du prélèvement au 
laboratoire) pour chaque maladie dépistée, en moyenne avec les valeurs extrêmes. 
 

¶ Concernant l'étape post-analytique : 
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- Délai de rendu du résultat du dépistage pour chaque maladie : valeur(s) médiane, moyenne et 
extrêmes du délai de réalisation du dépistage (date de validation du résultat du dépistage - date de 
naissance au total, et par maternité ou service accueillant le nouveau-né et en ville) ; 

- Résultats du DNN ; 
- Nombre et taux de résultats anormaux et négatifs (nombre de résultats anormaux (ou négatifs) 

/nombre de nouveau-nés dépistés) par maladie dépistée ; 
- Nombre et taux de faux positifs et faux négatifs, et valeur prédictive positive par maladie dépistée ; 
- Taux de résultats nécessitant une nouvelle mesure (résultat limite) par type de maladie dépistée 

(nombre de résultats justifiant une 2e mesure/nombre total d'analyses réalisées). 
 

¶ Concernant l'étape de confirmation diagnostique : 
- Délai médian et valeurs extrêmes entre la 1

ère
 consultation diagnostique et la naissance (date de 

1
ère

 consultation diagnostique avec le pédiatre référent - date de naissance) par maladie dépistée ; 
- Délai médian et valeurs extrêmes de la confirmation diagnostique par rapport à la naissance (date 

du résultat diagnostique - date de naissance) par maladie dépistée ; 
- Nombre de consultations et de tests de confirmation diagnostique réalisés par maladie dépistée ; 
- Taux de nouveau-nés confirmés malades et suivis (nombre de nouveau-nés confirmés malades et 

suivis/nombre de nouveau-nés confirmés malades) par maladie dépistée. 
 

¶ Concernant le DNN dans son ensemble : 
- Exhaustivité ; 
- Taux de nouveau-nés dépistés (nombre de nouveau-nés dépistés/nombre nouveau-nés pour 

lesquels les titulaires de l'autorité parentale ont autorisé le dépistage dans le territoire du CRDN) 
par maladie dépistée ; 

- Taux de participation au DNN (nombre de nouveau-nés ayant eu un DNN + nombre de nouveau-
nés n'ayant pas eu de DNN par refus parental/nombre d'enfants nés vivants dans le territoire du 
CRDN). 

Une première remontée des indicateurs 2019 a été demandée aux CRDN pour le mois de juin 2020. Suite aux 

difficultés rencontrées en 2019 par les CRDN, le CNCDN a mis à la disposition des CRDN des requêtes pouvant 

être installées Řŀƴǎ ƭŜ ƭƻƎƛŎƛŜƭ bŜƻƴŀǘ ŘΩ9ǇƛŎƻƴŎŜǇǘΦ 

Les résultats transmis par les CRDN sont disponibles dans le tableau ci-dessous. 

 
Tableau 1 : Remontées des indicateurs par les CRDN 

 

aŀƭƎǊŞ ǳƴŜ ƳŜƛƭƭŜǳǊŜ ŎƻƳǇƭŞǘƛƻƴ ŘŜǎ ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ǉǳŜ ƭΩŀƴƴŞŜ ǇŀǎǎŞŜΣ ƛƭ ŀ ŞǘŞ ŘŞŎƛŘŞ ŘŜ ƴŜ Ǉŀǎ ǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ƭŜǎ 

résultats issus des indicateurs remontés par les CRDN ǇƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмф Řǳ Ŧŀƛǘ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳǎŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ 

ƳŀƴǉǳŀƴǘŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ŘŜǎ ŞƭŞƳŜƴǘǎ ŜƴǾƻȅŞǎΦ Néanmoins, certains indicateurs ont pu être 

recalculés Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ŏŀǎ ǎǳǎǇŜŎǘ Ŝǘ ŀƛƴǎƛ ǇǊŞǎŜƴǘŞǎ Řŀƴǎ ŎŜ Ǌapport. 

CRDN
CRDN ayant fait remonter 

les indicateurs

Métropole 12 7

Outre-Mer 5 5

Total 17 12
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La mise en place de requêtes à destination des CRDN semble avoir amélioré les retours, néanmoins et face aux 

difficultés encore rencontrées par certains, une formation devra être proposée aux différents CRDN afin de 

faciliter les retours.   
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Données Générales 

 

En 2019, 715 759 nouveau-nés ont été testés en métropole et 47 947 en Outre-Mer (DROM-COM et TOM). Le 

nombre de nouveau-nés dépistés en Métropole est en baisse constante depuis 2010 (Les données 2018 étaient 

ǇŀǊǘƛŜƭƭŜǎ Řǳ Ŧŀƛǘ ŘŜǎ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴύ. En France, ƭΩŀŘƘŞǎƛƻƴ ŀǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ 

néonatal est quasiment exhaustive, les refus ne concernant que 328 enfants en 2019, soit 0,04%.  

Le nombre de refus est néanmoins à surveiller, du fait de leur augmentation depuis 2010 en métropole et en 

Outre-Mer.  

 

Tableau DG-1 : Evolution du nombre de nouveau-nés dépistés et du nombre de refus depuis 2009 

 

Au niveau régional, il semble exister des disparités entre territoires, avec de plus nombreux refus recensés sur 

certains territoires. Du fait des faibles effectifs, une ŞǘǳŘŜ ƭƻƴƎƛǘǳŘƛƴŀƭŜ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀŦƛƴ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ǎƛ 

certaines tendances observées sont spécifiques aux années 2018 et 2019 ou retrouvées de façon plus pérennes 

et nécessitant alors une meilleure sensibilisation des équipes. 

2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019

Métropole NN dépistés 793 570 805 958 793 988 789 384 783 964 781 880 761 841 743 431 728 341 703 297 715 759

Refus 61 74 98 120 192 234 263 265 271 247 328

Outre Mer NN dépistés 48 361 47 387 46 416 46 695 45 606 46 738 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947

Refus 0 0 1 0 1 4 4 12 7 10 15

France NN dépistés 841 931 853 345 840 404 836 079 829 570 828 618 809 078 791 387 775 961 750 814 763 706

Refus 61 74 99 120 193 238 267 277 278 257 343
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Tableau DG-2 : Nombre de nouveau-nés testés et nombre de refus par région en 2019  

Région
Nombre de refus 

(2019)

Nombre de 

naissances 

(2019)

Taux de refus 

(%)

Auvergne Rhône Alpes 54 89 348 0,06%

Bourgogne Franche 

Comté
9 25 910 0,03%

Bretagne 21 32 044 0,07%

Centre Val de Loire 15 24 901 0,06%

Grand Est 18 55 234 0,03%

Hauts de France 15 65 977 0,02%

Ile de France 70 176 429 0,04%

Normandie 7 33 462 0,02%

Nouvelle Aquitaine 29 54 585 0,05%

Occitanie 37 57 066 0,06%

PACA Corse 25 61 272 0,04%

Pays de la Loire 13 39 531 0,03%

313 715 759 0,04%

Guadeloupe 1 5 163 0,02%

Guyane 0 8 068 0,00%

La Réunion 7 13 358 0,05%

Martinique 7 3 766 0,19%

Mayotte 0 9 623 0,00%

Territoires d'Outre-Mer 0 7 969 0,00%

Outre-Mer 15 47 947 0,03%

Total 328 763 706 0,04%
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Dépistage Phénylcétonurie  

 

Le dépistage néonatal de la phénylcétonurie existe en France depuis 1972. Depuis, plus de trente millions de 

nouveau-nés ont été testés pour cette pathologie. 

tŀǊ ŎŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜΣ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŘΩƘȅǇŜǊǇƘŞƴȅƭŀƭŀƴƛƴŞƳƛŜǎ ǎƻƴǘ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŞes. Ainsi, la classification 

actuelle comprend :  

- Les déficits en phénylalanine-hydroxylase. Ces derniers comprennent : 

Á Les phénylcétonuries (PCU) définies par une phénylalaninémie de confirmation > 

360 µmol/L. 5ŜǇǳƛǎ нлмсΣ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉƭǳǎ ŘŜ ŘƛǎǘƛƴŎǘƛƻƴ ŜƴǘǊŜ t/¦ ǘȅǇƛǉǳŜǎ Ŝǘ t/¦ 

atypiques en concordance avec le consensus européen. Depuis 2018, les données de 

la phénylcétonurie ne sont plus présentées en distinguant les PCU typiques et les 

PCU atypiques. 

Á Les hyperphénylalaninémies modérées (HPM) définies par une phénylalaninémie de 

confirmation < 360 µmol/L. 

- Les déficits du métabolisme de la tétrahydrobioptérine. Ces formes sont également appelées 

« déficits en cofacteur » ou « formes malignes ». 

En 2019Σ ƭΩƛƴŎƛŘŜƴŎŜ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ ŘŜ ƭŀ tƘŞƴȅƭŎŞǘƻƴǳǊƛŜ Ŝǎǘ ŘŜ мκ 15 911Φ 9ƴ ŀƧƻǳǘŀƴǘ ƭŜǎ ItaΣ ƭΩƛƴŎƛŘŜƴŎŜ Ŝǎǘ 

alors de 1/ 8 678.  

 

Les délais calculés à partir deǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘŜ Ŏŀǎ ǎǳǎpect sont :  

Pour la PCU 

- Délai de prélèvement : médiane à 3 jours, 

- Délai de résultat du prélèvement : médiane à 7 jours, 

- Délai de confirmation diagnostique : médiane à 11 jours, 

- Délai de traitement : médiane à 13 jours. 

tƻǳǊ ƭΩIta 

- Délai de prélèvement : médiane à 3 jours, 

- Délai de résultat du prélèvement : médiane à 7 jours, 

- Délai de confirmation diagnostique : médiane à 17 jours. 

 

Pour les enfants atteints de PCU, le dosage de confirmation était réalisé et précisé dans 95,8% des enfants (23 

réalisés et 1 NR), les bioptérines urinaires étaient réalisées et précisées chez 66,7% des enfants (16 réalisées, 1 

non réalisée et 7 NR) et le test au BH4 était réalisé et précisé chez 70,8% des enfants (17 réalisées, 4 non 

réalisées et 3 NR).   
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PCU - Données depuis la mise en place du dépistage de la phénylcétonurie  

 

  
Tableau PCU-1 : Dépistage de la phénylcétonurie depuis sa mise en place (1972) 

Nombre de NN 

testés

Nombre de 

malades               

PCU

Nombre de 

malades HPM

Nombre de 

malades                        

F. Maligne

Fréquence 

PCU

Fréquence 

PCU + HPM

Auvergne Rhone-

Alpes
3 752 162 209 213 7 1 / 17 953 1 / 8 891

Bourgogne Franche-

Comté
1 490 732 122 66 1 1 / 12 219 1 / 7 929

Bretagne 1 478 649 67 22 0 1 / 22 069 1 / 16 614

Centre Val de Loire 1 075 842 57 17 0 1 / 18 874 1 / 14 538

Grand Est 3 197 431 273 156 15 1 / 11 712 1 / 7 453

Hauts de France 3 803 127 301 152 1 1 / 12 635 1 / 8 395

Ile de France 7 528 636 414 427 17 1 / 18 185 1 / 8 952

Normandie 1 685 310 134 41 1 1 / 12 577 1 / 9 630

Nouvelle Aquitaine 1 899 598 106 64 1 1 / 17 921 1 / 11 174

Occitanie 2 921 508 168 133 0 1 / 17 390 1 / 9 706

PACA-Corse 2 674 380 195 116 2 1 / 13 715 1 / 8 599

Pays de la Loire 2 730 191 110 81 3 1 / 24 820 1 / 14 294

Métropole 34 237 566 2 156 1 488 48 1 / 15 880 1 / 9 396

Guadeloupe 249 053 4 2 1 1 / 62 263 1 / 41 509

Guyane 187 645 0 1 0 NC 1 / 187 645

Martinique 208 641 8 3 0 1 / 26 080 1 / 18 967

Mayotte 164 403 0 0 0 NC NC

Ile de la Réunion 539 813 5 5 2 1 / 107 963 1 / 53 981

Outre-Mer 1 349 555 17 11 3 1 / 79 386 1 / 48 198

Total 35 587 121 2 173 1 499 51 1 / 16 377 1 / 9 691
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Carte PCU-1 : Fréquence de la phénylcétonurie par région depuis sa mise en place (1972) 
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Carte PCU-2 : Fréquence des hyperphénylalaninémies (PCU + HPM) depuis sa mise en place (1972) 

  




















































































































































































































