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Glossaire des abréviations

17 OHP 17 Hydroxyprogesterone (margqueur sanguin dosé dans le dépistage de I'Hype
Congénitale des Surrénales)

ABM Agence de Bidédecine

AFDPHE Association Francaise pour le Dépisté&gé f | t NBO@SYy A2y RS

ANSM Agence Nationale de Sureté du Médicament

ANSP Agence Nationale de Santé Publique

ARS Agence Régionale de Santé

BM Biologie Moléculaire G

CCNE I 2YAGS [ 2yadZf GFGAF brdAz2ylFf RQOGKAI

CF Mucoviscidose oysticFibrosis

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

CNCDN Centre National de Coordination de Dépistage Néonatal

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

COM / 2ttt SOGA@Meil SAa RQh dzil NB

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

CRCM Centre de Ressources et de Compétences de la Mucoviscidose

CRDN Centre Régional de Dépistage Néonatal

DGOS DirectionDSY SN} £ S RS f QhT¥FNB RS {2Aya

DGS Direction Générale de la Santé

DNN Dépistage Néonatal

DROM 5SLI NISYSy(d SiMerwS3aIA2y RQhdzi NB

EEQ Evaluation Externe de la Qualité

GEP Glande en Place

HAS Haute Autorité de Santé

HAS Haute Autorité de Santé

HC Hypothyroidie congénitale

HCS Hyperplasie Congénitale des Surrénales

HPM Hyperphénylalaninémie modérée permanente

1123 et Tc99m| Isotopes utilisés dans les scintigraphies de la glande thyroide

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

MCAD Déficit en AcylCoA Déshydrogénase des acides gras a chaine moyenne

NC Non Calculable

NN Nouveauné(s)

PCU Phénylcétonurie

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

SA SemaineR QF YSY 2 NNKSS

SDM Syndrome drépanocytaire majeur

SFDN Société Francaise du Dépistage Néonatal

SFP Société Frangaise de Pédiatrie
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SFSP Société Francaise de Santé Publique

TIR Trypsine immuneéactive (marqueur sanguin dans le dépistage de la
mt{coviscidqe) - -

TOM ¢ SNNA U2 AME RQh dzi NB

TS Test de la sueur

TSH Thyroid Stimu[ating Hormonv(MaArque'ur sanguin dang le dégistage de
f QKe L2 UKeNRORAS O2y3aSyAulfsSo
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Introduction

{A £tQFYyYSS unmy I SGS dzyS IyysSS T OKINYASNE n
fQFYyYyYSS wunmd Said dzyS | yy Sl8orga8satioRdy dépistagdréanatsry RS OSGG S

Hamp Sad S3ALESYSyid dzyS FyySS LINBLINIG2ANB t fQSEGSya;
6° maladie, le MCAD (Déficit en AGHOA Déshydrogénase des acides gras a chaine moyenne).

Dans cette perspeive, les besoins des acteurs ont été identifiés, précisés et les réponses a ces besoins se
progressivement déployées |j dzQAf &aQlF 3AadaS RSa /w5b Sy {GSN)S
ROAYTF2NXIGA2y 2dz RS NBaaz2 20 %E yKERY ISy SISNNESA RQ A
RS adzZlJll2NIia LISRIFI23IAljdzSa + RSaldAylrGAz2y RSa FlLYAffSa
gestion et de pilotage du programme.

Les 2 commissions, biologie et épidémiologie, ont activement itmrér au développement des outils
ySsSOSaalANBa t OS LINkR2Si RQSY@SNHIINB®

[ QLYY SS uwnmg + SIFESYSyid LISNXY¥Aa RS 0O02yazf ARSNI £ S NBC
yS2yl Gt GFEyd +Fdz yA@SlEdz RS t QSEKI dzhalyseddesi Bdicdjesz§ RS f
GSY2Aa3aytyd RS a2y STFSOGAQOAGS Si RS az2y fgHesAOr OAG
diagnostiques> a pu étre approfondie.

[ S /b/5b NBYSNDAS aiAyOsSNBYSyld f QSyas YpatekireR&dles LINRTFSA
institutions intervenant dans le dépistage néonatal, pour leur implication, leur pragmatisme et leur
dynamisme.

/'S NILILEZNI RQFOGAGAGS Hnmdp GSY2AIYyS RSa STF2NIla 02y
document de synthése2cdzNIi = LISNXSGihF yid RQFLILINBKSYRSNI NI} LARSYSyi
Y6IEGA2YyFf Rdz RSLIAAGI3IS yS2ylLdGlf SG RQSYy FILOAtAGSNI £ C

[ &adzNBSydzST |dz RSodzi RS fQFYyYySS HnrmgE R dINISONK &S Sal
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 (exy f QI OKSYAyYySYSyidi RS& 0dz0F NR&

A contrario des dynamiques en cours depuis plusieurs années se sont poursuivies en 2019 et se sont
O2yONBiA&aSSa Sy wnanund Lf &aQFr3aixd yz2a4FYYSyid RSa NBO2YY
RQSEGSyarzy Rdz RSLMAAGIRDBE Al B2 SEKARIASBQLBANNEXZAY v i
collectifs et sociétaux multiples dont certains sont en lien avec le dépistage.

b2dza yS R2dziz2zya Ll a ljdzS €S RSLAAGFIAS yS2y Il Gt &2 NIAN

en cete année 2019.
Nous vous souhaitons une bonne lecture de ce document.

Emmanuel Rusch
Responsable du CNCDN

S Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N
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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 Néonaf@NCDNpour une entrer en fonction le®ljuillet 2018 avec la mission

RQI 8adzNBNJ £ O22NRAgéhdodaly y I A2yl fS Rdz RSLIA &G

Le CNCDN remplit trois grandes missions
1 Missions dans le domaine épidémiologique,
1 Missions dans le domaine biologique,
1 Missions de coordination auprés des CRDN, auprés des partenaires institutionnels, et au sein
instances nationales duND

Le CNCDNfigure 1 LJ I OS &a2dza fI NBalLkRyaloAftAdS RQdzy 022 2Y)
projet. Un secrétariat, un data manager et un informaticien (prestataire extérieur) assurent le soutien
logistique. Des référents pédiatres (@férent par maladie dépistée), épidémiologiste et biologiste apportent

leur expertise au CNCDN dans leur domaine de compétéht@édiatre référent pour lelépistage dudéficit

en MCAD a été nommé en 202Dr JearBaptiste ARNOUX.

Coordonnateur :
Pr RUSCH Emmanuel

Chargé de Projet:
Dr BREGEAUT Paul

Secrétariat
Mme GOUYER Audrey
Mme BOUTEILLE Amandi

Informaticien: Data Manager :
M BERTHEL Julien M HERBERT Julien

Référents Pédiatres : Référent Epidémiologi€

PCU : Pr FEILLET Francois - )

HC : Pr LEGER Juliane DrGUILLON Leslie

HCS : Dr BRETONES Patricia
Mucoviscidose : Dr MUNCK Anne
Drépanocytose : Dr PONDARRE Corinrje
Déficiten MCAD : Dr ARNOUX JBaptiste

Référent Biologie :
Dr Dufour Diane

Figure 1 Organigramme du CNCDN

Le CNCDN (figure 2) rend compte de son activité au CNPDN. Le CNCDN
1 assure le fonctionnement des commissions biologie et épidémiologie
 établtdzy € ASy F2yOlA2yySt NBIdz ASNI | SO f SNSMAYy A adsN
fQ!'b{t ;Si tQ!. a
f anime le réseau des CRDN, et réafies mission® Q I LJLJdzA | dzLINB & R QS dzE @

I Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Comité national de
pilotage

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

Mise en place et renouvellement des commissions
Décide de I'organisation du DNN, notamment approy
les algorithmes de dépistage
Décide d'un élargissement du DNN
Valide le rapport annuel d'activité

[ — |I==-==-==-=-=
Ir | Interlocuteur(s)métier
Recoit et traite les

CORRUSS

| ﬁs :6—9: alertes H @S

| 1 Secrétariat du CNPDNI 1 1

_—_————- L e e e e e J | ==

ARS

Identifie le CRDN
Délégue les fonds au
CRDN

Recoit le rapport
d'activité du CRDN
Gére les alertes

régionales

CNCDN

Information, animation, suivi de I'activité des CRDN et missions d'appui sur demande
Role d'alerte des ARS et d'information du CNP sur les problémes rencontrés

Liens fonctionnels réguliers avec HAS, ARS, ANSM, ANSP et ABM

Préparation des documents d'information a 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 a présenter au CNP

Rédaction du rapport annuel d'activité du DNN en s'appuyant sur les deux rapports arffiuels

HAS

Veille
Recommendations sur
les dépistages a mettre]
en oeuvre
Documents
d'information?

d'acitivté des deux commission

Gestion logistique des deux commissions : secrétariat, organisation des réunions, geslion

des frais de déplacement, rédaction et validation des comptes rendus

Responsable de fonctionnement et du suivi du systéme informatique du DNN : mainte
et évolution

PRéparation des réunions du CNP et des comptes rendus en lien avec les interlocutedrs
métiers

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

Gestion de l'interface des commission avec les CRDN

! T

Commission
biologie

Concoit et évalue les supports de

ANSP

Commission
épidémiologie

Suit la qualité des données

préléevement

Prépare les algorithmes
Evalue les automates et kits de dosagF

Suit les performances analytiques des
laboratoires

Soutient I'accreditation des laboratoire§
Prépare la mise en oeuvre de nouveaL[(

Valide le rapport annued'activité
Propose des études épidémiologiques
dépistages
Assure I'animation des laboratoires de
CRDN et la veille scientifique sur les
techniques

Valide le rapport annuel d'activité

CRDN

ANSM

Organise le
controle
Qualité

Figure 2 Organigramme du Programme National de Dépistage Néonatal

I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
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Rapport A6 A A O E O Hedd Comrmigsion Biologie

Membres de la commission Biologie :

=A =4 =4 4 -4 4 -4 -4 -4 -8 4

Dr David CHEILLAN, Société Francaise du Dépistage Né@miedonnateurde la Commission
Biologie

Dr CarolindRAYNALSociété Francaise de Biologie Clinique,

Pr PatricdFAUREConférence des chefs de pble de biologie médicale des CHU,
Dr DavidGUENETCaférence des chefs de pdle de biologie médicale des CHU,
Mme Pascald.EVY, Agence de la Biomédecine,

Mme Marianne DESCHENBR$ence Nationale de Sécurité du Médicament,

Dr MariePierreAUDREZEBociété Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr GillesRENOMSo@été Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr Christelle&CORNESociété Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr ClaudesOMMA DELPERSDciété Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr JearBaptisteARNOUXSociété Francaise du Dépistage Néonatal,
PrEmmanueRUSCH, Ctar National de Coordination du Dépistage Néonatal,

Lecoordonnateurde la commission Epidémiologie est invitéa commissioBiologieet inversement.

Missions :

La Cenmission Biologie du Dépistag@dhatal, constitué en 2018 Q S & (i en MM&ry, dal et Octobre 2019
Ses missions sont définiamsi:

f
f

1

Concevoir et évaluer le support (buvard) de prélevement, et le soumettre a la validation du CNPDN ;
Déterminer les seuils décisionnels et suivre les performances cliniques de cesadieuds, proposer

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

Evaluer les nouveaugquipementset kits de dosage des paramétres biologiques, et proposer au

CNPDN les ajustements techniques nécessaires au dépitagfeacune des maladies du programme

national ;

Préparer la mise edzdz@ bidogique de nouveaux dépistages ;

Suivre les performances biologiques de chacun des dépistages et les performances des laboratoires
RS& /w5b LIRdzNJ YFEAYGSYAN §t QK2Y23SYSAGS RS I NBLFTA
t F NIAOALISNI £ £ LINBLI NI (A 2 yes IBbBratdirs ldOotoieRmédidalé A 2 Y RS
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 420882022y 9t S | OGS € Q2NBlIyAal A2y
1 Son coordinateur est élu pour 2 ans renouvelables, sans limite de mandats dans le temps.
1 Le coordinateur élu est le Dr DavitHEILLAN
1 Des référents ont été mis en place sur les thématiques suivarBesard,Qualité, Réactovigilance,

Biologie Moléculaire, Métabolismedormonologie, Drépanocytose.
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1 Le rythme des réunions est fixé a 4 par an, avec une alternance de réunions en présentiel et de
réuniors en visioconférences.

Les communications avec le CNCDN e€RBN ont été précisées

T [ QAYGSNI 20dzi SdzNJ LINA GAf SIAS RS& /w5b Sad €S /b/5bz
1 Le CNCDN collige les informations recues, interroge les CRDN si besoin, et sollicite la commission
Biologie une fois les informations synthétisées.

Les outils mis en place par @2 YYAaaAz2y (G§SOKyAIl dzS S ftQI Cc5t19 o5Aadi
médicalespnt étéY I Ay Sydzad Lf | SiGS OGS fI ySO0SaaAirildsS RQSg? f d:

Buvard

La Commission Biologie a validé le format du buvard 2020. Le format est identiquedecdiio.

Indicateurs du dépistage néonatal

La Commission Biologe précisé ses attentes des indicateemontés par les CRDN au CNCDN, tels que
RSTAYAA RI ya ridr 2D0HNRBeleRA Padir des+élémedt@entifiéspar la Commission Biologie,
un guide de remplissage des indicateurs a été tramsaux CRDN pour faciliter lewemonté et leur
exploitation.

Suivi des distributions des parameétres du Dépistage Néonatal

Les distributions des paramétres du dépistage ratah sont remontées mensuellement par les CRDN au
/' b/ 5b LilzAa GN}yavyraasSa | dzE RAFFSNByiGa NBFTFSNByida RS f1
distributions par la Commission Biologie se fait au minimum semestriellement.

Les distributions desJF NI Y§ i NB3a RS wnanmdep azyid tSa YsvySa jdzS OStf Sa
Deux interrogations ont été soulevées par le Commission Biologie

- [ Ql22dzi RS y2dz0S|I dzE &SdzAfa LIRdzNJ £ wmThlt LJ}2dzNJ f S&
étant actuellement les mémes que pour les enfantshhé G SNXY'S 6+ LINB&a o1 aSYlAySa
- Lesvaleursnormalesdela TIRall22 2 dzNJ RS @A S RS t QSy ¥l yi

tFNJ FAEESdNES Af | SGS OGS dzy 08a2Ay REImiedder2y RS

R2yySSa oNHziSa |t 2N& IjdzQl OlGdzSttSySyid fSa R2yysSSa azyi

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

LISNYSGGFyYy G RS LINBLINBNI f Ql LISt RQ2dEFN&Stron@rgsTdBasse | & 2
en tandem et des réactifs nécessairea eéalisation du dépistage du déficit en MCAD

La Commission Biologie a élaboré conjointement avec M IB2ogigramme de dépistagitu déficit en MCAD.
Ce logigramme repose sur le dosage du C8 (octanoylcarnitine) et sur la réalisation du rapg0® C8/
(octanoylcarnitine /décanoytarnitine)

La Commission Biologie a validé le seuil du C8 applieabti&pistage du déficit en MCAD. Le seuil de retest
retenu est un dosage de C8 supérieur ou égal a @32t k[ SiG S &aSdzit RQFOGAZ2Y NXE
supérieur ou égal a 0,2 umol/L.

Par ailleurs, la Commission Biologie a participé au groupe de travail relatif aux évolutionstémes
ROAYT2INFAVIARY LISNNMSGGNB f QAYLX FydldA2y Rdz RSLMAAGHFIS R

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 sepétieur
S3rtS £ yn xY2ftk[ SO €S aSdzZ RQIFOGA2Yy NWBILSydz Sad dzyS

Evaluation Externes de la Qualité (EEQ)

La commission Biologie a travaillé avec la société AsqRadéih de mettre a disposition des laboratoires
francais une EEQropre au dépistage néonatal en France

2ADPDI OO0 Abd A Add&ECHiEnissionEpigémiologie

La nomination de la commission Epidénii 2 3AS | SGS STFSO0GA BSietOftobrenmy > St €S
2019.

Membres de la Commission Epidémiologie

1 Dr Nolwenn REGNAULT, Agence Nationale de Santé Puklmprelonnatricade la Commission
Epidémiologie

Dr Fabienne PESSIONE, Agence de Biomédecine,

Dr Babak KHOSHNOOD, Inserm,

Dr Thierry DART, Agee francaise de la santé Numérique (AS#até),

Dr Agatle BILLETTE DE VILLEMEUR, Société Francaise de Santé Publique,

Pr Brigitte CHABROL, Société Francaise de Pédiatrie,

Pr Régis COUTANT, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr Samir MESLI, Saéé-rancaise du Dépistage Néonatal,

=A =4 =4 4 -4 A -4
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1 Pr Emmanuel RUSCH, Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal.

Le Coordonnateur de la commission Biologie est irvigé commissiondémiologie et inversement.

Missions :

La CommissioEpidémiologiecRdz 5 SLIA &l 3S bS2y il t X OM¢aDatabez3039. Sy Hnam
Ses missions sont définies ainsi :

T {dAGNB t QSEKIdAGABAGS SG €+ ljdz2tAGS RSaA
Néonatal,

§ Valider les résultats du Dépi@eS b S2y I (| € LINBaSyidsa RFEya S NI LLRN

T +FftARSNI I OKINIS RQIFIOOsa& | dzE R2yy &&potdeprygetsh |j dzS ¢
de rechercheen lien avec ces données,

1 Evaluer les projets de recherche et demandes de donséemis par des institutions, organismes et
personnes,

91 Proposer des projets de recherche,

Assurer la visibilité du Dépistage Néonatal,

T 90t dzSN) SG LINRPLIZASNI £ Sa S@2ftdziAzya Ll2aairotSa Rdz &

=

Fonctionnement et principales activités

La CommissiofEpidémiologieest désignée pour 4 ans (202822). Son coordonnateurest désigné par le
Comité National de Pilotage de Dépistage Néonatal.

Actuellement, le Docteur Nolwenn REGNAULT, représemtimiSanté Publique France, estctaordonnatrice
de la Commission Epidémiologie.

Les communications avec le CNCDN et les CRDN ont été précisées

T [ QAYGSNI 20dzi SdzNJ LINA @At SIAS RS& /w5b Said €S /b/5bx
1 Le CNCDN collige les informations recues, interroge les CRDN si besoin, et sollicite issioomm
Epidémiologiaine fois les informations synthétisées.

Indicateurs du dépistage néonatal

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

LI NI £Sa /w5b ldz / b/ 5bX GSt& 1jdz§ RSTAYAA RIya fQF NNk
identifiéspar la Commission Epidémiologien guide de remplissage des indicateurs a été transmis aDNCR

pour faciliter leur remontéet leur exploitation.
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Communication

La Commission Epidémiologie a acté la présence des données du dépistage néonatal sur le site
Geodes.santepubliquefrance.fCe site, enrichi par Santé Publigeencepermet la présentation de données
épidémiologiques.

Par ailleurs, un encart a été travaillé sur le site-pgur-bébé pour q@ A sbit égoqué le dépistage néonatal.

OYFAYZ Af | SiS @IrtARS I O2yaidNHz2GA2Yy RQdzyS LI
Publique France. Des informations pathologies par pathologies pourront y étre présentes.

6 Al EAAOCOETIT AAO AiT11i A0 AO 2ADDPI OO Ad! AOEOEOI

lei R2YyySSa Rdz wlLILIR2NI RQ! OGABGAGS Rdz t NPINIYYS bldidA2yl
Commission Epidémiologie. Il a été acté que des rapprochements devront se faire avec les pédiatres pour une
meilleure qualité des données disponible

Evolution des fiches diagnostiques

Ly GNY @FAf RQSOIfdzr GA2Yy RS ldslichdp dighoktiques éte GaliséRr22010S Sa NB
Lt | Y2Yy(iNB dzyS KSUSNRISYSAGS asStz2y tSa LI GKz2f23ASa
nSOS&aal ANSE RS NB@2AN) St NBEF2yRNB fSa FAOKSa RAF3Iy2ai
variables demandés.

t NI FAfESdNRES dzyS O2YYdzyAOFGA2y NBfIFGAGS t 0Sa FAaOK
pédiatres afin de commuquer 8 dzNJ £ S& NBadz (G G& 2060GSydza Si RS NBYyF2N
fiches diagnostiques.
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%01 1 OOETT AA 18671 OCAT EOAOEIT AO $i1i PEOOACA . 111 AOAI

Le CentreHospitalier Régional Universitaire de Tours a été désigné le 28 juin 2018 Centre National de
Coordination du Dépistage Néonatal pour une entrer en fonctiorf' liillet 2018.

[ QF NN3GS Rdz HH FSONASNI Hanmy s NEf ldépistdge néonbtdd eddiany@h &+ (A 2
RS&4 SEIYSya RS o6A2t23AS YSRAOIt ST | NB&GNHOG dzNB 2 NJ
au T mars 2018 des Centres Régionaux de Dépistags.derniers ont pris la suite des associations régional
quiassuraientjusqué £ f Q2 NHI YA Al GA2y NBIA2YyLFES Rdz RSLIA &G

S$2

En 2019le nombre de structures de dépistages £€8tCRDN et Bntenneg(figure 3)
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Centres de Dépistage Néonatal en 2019 == "/‘\,
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Figure 3 Organisition du dépistage néonatal 2019
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Extension du dépistage au déficit en MCAD

9y wHAamMd + SGS LINBLINBS fQSEGSyaArazy Rdz RSLAAGHEIAS | dz
Commission Biologie et afin de permettre la réalisation des marchés équipements et réactifs, le CNCDN a
participé a la rédaction des cahiers des chargesapectromeétres de masse et des kits de réactié CNCDN a

aussi appuyé le Resah au besoin lors de la passation du marché par accord cadre et lors de la passation des
marchés subséquent Un suivi régulier de la passation des marchés, mais aussi desliif 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 vadisgrS dzA f £t SGa RQAY T2 NI ( N
du déficit en MCAD

Enfin, un travail a été entrepris SO I a20ASGS 9LIAO2y OSLIi | FAY RS LISNIS
Sy a/!5 RlIya tS a2adsYS RQAYT2NNIGAZ2Yyd t 2dzNJ OSt | = dzy
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 géne
CFTR dans le cadre du dépistage néonatal de la mucoviscidose. Suite aux mesures prisesuensbd&les
1A0G48 RSTS GQppor8siminenerit deR SouvieaDx kits a été organisé en 204%té décidé deldturer

cette alerte au 1 janvier 2020

Buvard

9y 2dzAttSG wampz dzyS FESNILS | SdisS fFryO0SS LIN €S / w5b
certains buvards. La société PerkinElmer a été informée et a enquété sur ces difficultés.

Lt | SGS 02y Of dz ljdzS ft S Buvardsi@aienligésd Seimaivas siockagBsiysibivardsy RS a
et/ou au dépbt de solution hydralcoolique au niveau de la zone tampon.

Arrét de la gamme Quantase pour le dépistage de la phénylcétonurie

En aout 2019, la société BRad a informé le CNCDN denswrét de production de gammes Quantase utilisées
dans le dépistage néonatal de la phénylcétonurie. Les CRDN ont été informés et ont pu prévoir des stocks
2dzalj dzQt LISNBYLIWiA2y RS 0O0Sa 3IryYYSao

Un relai du dépistage de la phénylcétonurie par spectrométrirdeda &S | LISNX¥A & RS a QI &a dzNJ
Si RS fQSEKIdZAGABAGS Rdz RSLIA&AGEF3IS RS 1 LIKSy&éf OS2y dzN
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Alerte Réactif

9y RSOSYONB HamMdpZ dzyS Ff SNIS [IGSPSNeSnatdl IRFd@IeSsociélé NI f Q! b
PerkinElmer.Les concentrations deNtE LJAA Y S A YYdzy2NBI OGA DS LRdzdI ASyid s
f QSOKFyGAtt2y | @FAG SGS LINBEtS@S t fQFIARS RS (dzoSa OAd

[ QAYF2NXYFGAZ2Y | SGS GNIyaYAaS FdzE / w5b $néntdudabesY | G S NI A
citratés ne sdipas reommandéen France.

Marchés

La réorganisation du dépistage néonatal en Framcécessité la reprise par le CNCDN des contrats qui étaient

I dzLJ- NI @ y i LI alZ@tachedtemMdes ORDELXCHU gmplique le respect du code des marchés
envigueNJ RFya fSa SidilofAraaSySyia RS alyidisz OS ljdzA Y2RATA
f Q2NBlFYyAal A2y LINBOSRSY (S ljdzAi NBLRAFAG &dzNJ dzyS & d NuzO
ne peuvent étre dissociées des commandes deE& Qui les abritent pour ces types de produits, et pour

lesquels des marchés sont déja en cours.

Le CNCDN a donc proposé, selon le produit concerné

- 5QSYGUNBLINSYRNSE dzyS yS3a20AlGA2Yy Rdz GFNRT | dz yA
achat directemehaupres du fournisseur,

- 5QF002YLI AYySN)I £Sa YINOKSa LlzmtAda Sy3r;3sa LI N
dans cette configuration, les tarifs sont négociés au niveau national et les achats se font par
chaque CHU auprés de la centrale considéréauprés du fournisseur selon les termes du
marché.

Buvard s 2020

[ 5ANBOGAZ2Y DSYSNrtS RS fF {lyidsS SiG I S5ARB&iIAZ2Y DS
RSa ! OKSGiSdzNBE | 2aLIAGEEASNRO LI2dzNJ £ F yOSNI dzy | LISt RQ2 3
nomination du CNCDN. AG bctobre 20181 &2 OASGS t SNJAY9f YSNX | SiS NBiGSy
Le marché a été conclu poles années 2019 et 2020 avec une prolongation possible en 2021

Comme pour les buvards 201 CNCDN ainsi que le Resah ont appuyé les CRDN pour les commandes de
buvards, en apportant un soutien logistiqgue dans le recensement des besoins etalsuisi Hes commandes.

Etiquettes « Code-Barres »

Le CNCDN a proposé en 2Qin tarif négocié au niveau national pour la fguA (i dzNB R QGodek |j dzS G G S 2
Barres».

Chague CRDNétant 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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2ADPOT COAPEEA AAO AT AOi A1 6O AGET & Of AGET 1

Le CNCDM appuyé les CRDN pour la reprographi@deR 2 OdzYSy ia RQAYTF2NNI GA2Y L
lorsque les marchés des CHU hébergeant les CRDN ne permettaiemepaprographie des documents.

Outils de communication
Lettre AG ET &l Oi AGET i

[ QI Yy S&étéumarguee par lanise en place de lette RQAY T2 NXIF A2y & t SadGAyl Az
dépistage néonatal. En 2019, premierSESYLJX | ANB RS f I f S (eNBilleRQAY F2NX I (A 2
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Volume 1. Numéro 1 DF DEPISTAGE NEONATAL
Centre national de coordination

SOMMAIRE
Afin de répondre au mieux 3 ses missions, le Centre National de L .
Coordination du Dépistage Néonatal (CNCDN) vous propose cette lettre | OrganisationduDNN........... 1
d'information sous un nouveau format. E?“?““"';Igjge“l’l“e‘h 5
Cet outl de communication a vocation a paraitre 3 un rythme 2% NN 9

trimestriel. Il est destiné a I'ensemble des professionnels et acteurs de

santé impliqué dans l'activité du dépistage néonatal (DNN) et vise 3 * Document d'information.. 2
présenter de facon structurée les actualités du DNN. * Algorithme..... "z
1l vient en complément : =
. du site intermet, en cours délaboration, visant 3 rassembler 3

I'ensemble des informations utiles au DNN pour le grand public et ® Bio-Rad—PCU ..ccoveucrenrcnens 3

pour les professionnels. * Calendrier ... .mmmmmesmeesrnes 2
. des mails portant sur des sujets précis, pour des publics ciblés Indi =

selon une périodicité liée aux actualités.

Nous espérons sincérement que cette lettre d'information vous sera
utile et nous comptons sur vos propositions pour la « nourrir » et sur
Qe regard pour la faire évoluer en fonction de vos besoins.

Paul Bregeaut, Diane Dufour, Emmanuel Rusch - CNCDN

Organisation du DNN : comité et commissions

L'organisation du DNN se fait sous impulsion du Comité national de pilotage du dépistage néonatal (CNPDN)
présidé par le Directeur général de la santé (Pr Jérdme Salomon).
L'organisation du DNN s'appuie également sur 2 commissions « installées » fin 2018 et début 2019 :

. la commission biologie (présidée par le Dr David Cheillan),

. la commission épidémiologie (présidée par le Dr Nolwenn Regnault, Agence santé publique France).
Vous trouverez d-dessous leurs principales missions, les dates de leurs précédentes réunions et celles 3 venir.

Comité National de Pilotage
Missions : Piloter le programme national de DNN | Précédentes réuni Proch
(suivre sa réalisation, proposer des ajustements, valider 0-00t18 5n0v-19
le rapport annuel dactivité du DNN,...). Désigner la 26janv-18 v
(Commission épidémiologie et la Commission biologie. 05.juin-19
c ission Epidémiologi Commission Biologie
Missions : Suivre I'exhaustivité et la qualité des Missions : Evaluer les supports de prélévement,
données. Evaluer les résultats du DNN. Valider la les automates et kits de dosage. Déterminer les
charte d'accés aux données. Proposer des projets seuils décisionnels et les algorithmes de dépis-
de recherche. Proposer les évolutions du systéme ltage. Suivre les performances des dépistages et
d'information. des Iaboratoires des CRDN.
Précédente réunion Prochaine réunion Précéd réunis Prochait
14-mai-19 10-0ct-19 22-nov-18 10-0ct-19
28-mars-19
06-juin-19

[ SGGNBE RQAY T ZNMNUME A Buhér®dzuillet2019

[ 4802y RS f S{dieBus®@jghfie 2RO G A 2y |

Site Internet

La mise en ligneéu site internet du dépistage néonatal a été réalisée Hurimestre 2019 Le CNCDN atilisé
le domaine depistageeonatal avec les extensions suivantesrg, .fr, .be, .biz, .com, .einfo, .net.

'yS y2dSttS @GSNEAZ2Y Rdz aAGS AyadSNySa Sad Sy O2dz2NE
2020.
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.1 OOAADOD Al AOI AT 6O ABEIT &£ Oi AGET T O

9Y HAM®PI F SGS AYAGAS @GSO €t 1! { dzy ( NdandieNationaldzNJ f | 1
de Dépistage Néonatal

Les nouveaux documents devraient comprendre un nouveau document J3 a destination des familles, un
document sur le dépistage a destination des professionnels de santé et un document gslesionses sur
les pathologis dépistées a destination des professionnels de santé.

Réunion des CRDN

5lya aSa Yiaaizyazr €S /b/5b aQSarAdG Sy3ar3as t NBdzyANI |

Une premiére réunion des Centré&®gionaux deDépistageNéonatal a été organisée en mars 2019. Durant
cette premiére réunion ont été abordé f I YA AS Sy tloi du 0&pistdQ& nédnaxal, NtEnyeA a |
RQA Yy T 2, 0¥ dutilfs He2cgmmunication, les besoinssi8RDN ainsi que les évolutions a venir dpistage
néonatal.

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

j dzQlF §SO tSa FyaSyySa RSa / w5bo

[ YAasS Sy LXFrO0S RS 3INRdzZIS&a RS GNY @grAf | lamwcai SaGS
f QSEA &G SyAlisdeddzy YF A& | dzaar O2y OSNY I yi f QKFNY2yAal GA2,)

Enfin, une procédure a été validée pour les buvarés €rrance». Ces buvards sont les buvards réceptionnés

au CNCDN plutét que dans les CRDH été validé que ces buvards seraient techniqués au CHU de Tours afin

de ne pas rallonger les délai2 & y T 2 N3 enSulteBrafismise au CRDN conceraéec le buvardLe CRDN a

Fft2N&B fl LI2aaA0AfAGS RS NBFEAASNI dzy y2dz0Sl dz R2al 3S &g

Buvards « en errance »

En 2019, un suivi des buvardererrance» a été réalisé.

{ dzNJ f B4 BuyaBI&En errance» ont été réceptionnés au sein du CNCDN. Aucun ne présentait de
résultats suspects, quatre étaient non technicables.

Les enfants dain  f Sa o0 dz@F NRa SdGFASyd |RNBaasSa | dz deFdaed SGl AS
(12), de Nouvelle Aquitaine (8) et des Pays de la (@)jre

t2dzNJ 1 RS& pn o0dzF NRax f QlF 002dzOKSYSyid | SiQussNBFfA&S
réalisé a domicile.

Epidémiologie et Base de données
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"AOAO AA AT1T1TiAO AO EZEAEAO ABGEAAT OEEEAAOQCETT AA AAO OC

l dz O2 dzZNE RS, urie®ValfiafichSles thasesdnationales 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

Said yS S 0Saz2AiAy RS NI NI a8 susdedtsSparti desquelfes ot Soastrie3eR Sy (0 A 1
bases de données.

5d2NI yiG tQlyySS wHnmbz |@8SO tSa YSRSOAya NBFTFSNByla |
ROARSYGATFAOIGARZY RS OFa&a &adzallSoda | SGS AyAGArAso
Indicateurs

[ QF NNE (i S 708 précise EsIrdidkled\Ndpidémiologigigue les CRDN doivent remongéer CNCDN.

Face aux difficultés pour certains de remonter ces indicateurs, un travail a été réalisé conjointement avec la
Commission Epidémiologie et la Commission Biologie durdroge National de Dépistage Néonafabur
préciser les attentes coecnant les indicateurs. De plus, une trame a été proposée aux CRDN pour fatiliter
homogénéisetes remontées.

Projets a venir

9y wHnunX fSa LINRP2S{a a&sSnsianadlydépistgeaddefititiNBIGAD| adxiadagtdtbnR S  Q &
RS&a 2dziAfa KSNAGSa S QI C5t19 6a2daisYS RQAYT2NNIGAZY
fI LI2dZNBRJZAGS Rdz GNI @FAf RQFYSEA2NI A2y RS tF O2VYYdzyAC

¢

Par ailleurs, la crisdu Coronavirus vécue en 2020 a réinterrogé certaines pratiques et organisations. Les
FyYyysSSa wnun SiG wnum RSONBY(H LRGSYyidAlftAaSNI £tSa O2yail
fonctionnement du programme national de dépistage néonataNbsut QSy aSYot S Rdz G SNNR G 2 A NE
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Bilan du programme national de dépistage néonatal

[ S LINRPANIYYS yIEGA2YyL§ RS RSLWA&GI IS yS2:yméirdpdle, O2 dzONB
RSLI NLGSYSyGa Sier (MBI L2 yiépistdy® duzériéBaladies la phénylcétonurigPCU)

f QK@ L2 K& NP ORICE OQKEIFFRIDE f A S O2 (HES yaAidiepahoBytode Stila & dzZNNEB y
mucovscidose.

A ~ A

[ QSyaSyYoft S nesSshO 228N/ <dz LI NJ £ S RSLIAS RSIIGA RBF 33 RS
L2 dzNJ £ QSyaSyofS Rdz GSNNAG2ANB OKST  SapPouS90t9; & (
YdzO2 dAa0AR24&S Said RSLA & G-$S dudekibite frdin€als, \excépdé dtybtte. FESfiA le y
dépistage de ladrépanocytose est ciblé en métropole et systématique dans les départements et régions
RQh deleNB

NS
a

0S|

Méthodologie et Présentation des résultats

Les données statistiques présentéeisns & NJ LILJ2Z NI NRIR& dA( (A SR i S R Ses HaAr@esLI 2 A G |
adressés par les CRDN

- Des statistigues médicalenvoyées trimestriellement,
- 5534 TAOKSAa RAlIRPFIGNANQEEAGTA BREY BOA adzALISOGO
- Des ndicateursremontés annuellement

Statistiques médicales

Y

[ a4 adlFGAAGALdzSa YSRAISH (58 REY FiIl Qi (yay S8 yNIB (188 aoSdydil NI |
CRDMAntennesentrele f'21 y @3ASNI Si £ S om 2 y@ASNI RS fQlyysSSo

Lesstatistiques médicalesnt été concaténées afin ddisposer de données annuelles.

Les tableaux et cartographies présentant le nombre de(@asi que le détail de ces Qgmr pathologie et par
région ont été élaborés a partir de ces informations.

Les données concaténées ont été présentées aux CRDN pour validation avant intégrat@n du rapport
RQFOGAGBAGS® 9y OFa RS RA&O2 NR$ gtdedtadEmariiéesd auk CRDAINY | G A 2y
intégrées dans les résultats présentés.

Fiches diagnostiques

Les fiches diagnostiques (Annexes 6 a 10) sont complétées par les méddéimsits qui affirment ou
infirment le diagnostic. Elles sont ensuite remontées au CRDN puis au CNCDN pour saisie.
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Il existedes disparités dans la complétion des fiches diagnostiques. En fonction des régions et des pathologies,

les fiches sont renvoyée2pdzNJ f QSyaSyYoft S RSa& Sy Tl yiaentanzichafirdésd 2 dz dz
malades.

'y OGN} O Af ROSEKIdAGAGAGS O2yOSNYFHyd f8a FAOKSaE RSa
comparaison avec les statistiques médicales et pour chaque ficke/ NI cedzS LJ2 dzNJ dzy Sy Fl y i
OAYl LI GK2f23AS&8 RSLMAaAaGSSas €S / b/ 5b aQSad NI LILINROKS

Selon les pathologies &s conclusions diagnostiques, les fiches diagnostiques peuvent étre remontées par les
médecins riF SNBy (ia LJ dzaASdzZNE Y2Aa |LINBa fI ylAaalyOSe [S /|
juillet 2020 pour les enfants prélevés entre féjanvier 2019 et le 31 décembre 20p8ésentant une des cing

pathologies du dépistage néatal. La date deNB OSLIGi A 2y Rdz 6dz@F NR yQSil yi L
LI & SGS LkraaraotsS RQFYIFIft@aSNE O2YYS LRdzNJ fSa a al

réceptionné en 2019Du fait de cette période temporelle |égérement différente entre ledasstiques
YSRAOFf Sa SiG tSa FAOKSa RAIFIy2adGAljdzSazr Af LISdzi SEAAG!
malades.

[ QSELX 2A 01 GARGA RSy (OSTar OF AiGRSE RS Ol &4 &4dzAaLISOG || LISNXYAaA
générales (s&&> L2 AR& RS ylAaalyoSz GSN¥Sxz GFrAtftS RS ylAaal
confirmation, de traitement) ainsi que les examens complémentaires réalisés.

Indicateurs

[ QFNN3GS Rdz HH TSINR GNiletes ®@RDN diNEdnbrieBau CSCDN. Oy RtkolMe (i S dz
ainsi:

1 Concernant I'étape pranalytique :

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

- Rdus : nombre de refus parental de réaliser le DNN ;

- Date du prélevement :

- Médiane de délai entre la date de naissance et la date de prélevement au total, et par maternité
ou service accueillant le nouvea et en ville ;

- Nombre de prélévements hors déladmbre de prélévements réalisés ;

- Délai d'acheminement du prélévement :

- Médiane de délai d'acheminement du buvard au CRDN (date d'enregistrement par le secrétariat du
CRDN date de prélévement) au total, et pour chaque maternité ou service accueillartueeau
né et en ville ;

- Nombre d'examens hors délai d'acheminement/nombre d'examens acheminés ;

- Qualité du prélevement

- Taux de prélevements non conformes nécessitant un second prélevement (nombre de
prélévements norconformes / nombre de naissances) &otal, et par maternité ou service
accueillant le nouveané et en ville.

1 Concernant I'étape analytique :
- Délai de réalisation des examens biologiques de dépistage par rapport a la réception du
prélévement (date de validation du résultat du dépistagdate de réception du prélévement au
laboratoire) pour chaque maladie dépistée, en moyenne avec les valeurs extrémes.

1 Concernant I'étape postnalytique :
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- Délai de rendu du résultat du dépistage pour chaque maladie : valeur(s) médiane, moyenne et
extrémes dudélai de réalisation du dépistage (date de validation du résultat du dépistdgie de
naissance au total, et par maternité ou service accueillant le nounéaet en ville)

- Résultats du DNN

- Nombre et taux de résultats anormaux et négatifs (nombrerégultats anormaux (ou négatifs)
/nombre de nouveatnés 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 (résultatelirpar type de maladie dépistée
(nombre de résultats justifiant une 2e mesure/nombre total d'analyses réalisées).

f Concernant I'étape de confirmation diagnostique :

- Délai median et valeurs extrémes entre f& tonsultation diagnostique et la naissan@ate de
1°"° consultation diagnostique avec le pédiatre référediate de naissance) par maladie dépistée ;

- Délai médian et valeurs extrémes de la confirmation diagnostique par rapport a la naissance (
du résultat diagnostiquedate de naissance) panaladie dépistée ;

- Nombre de consultations et de tests de confirmation diagnostique réalisés par maladie dépistée ;

- Taux de nouveanés confirmés malades et suivis (nombre de nouveés confirmés malades et
suivis/nombre  de nouveanés  confirmés malad¢s par maladie  dépistée.

1 Concernant le DNN dans son ensemble :

- Exhaustivité

- Taux de nouveanés dépistés (hombre de nouveaés dépistés/nombre nouveanés pour
lesquels les titulaires de l'autorité parentale ont autorisé le dépistage dans le terrdait€ RDN)
par maladie dépistée ;

- Taux de participation au DNN (nombre de nouve#&s 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 premiere remontée des indigairs 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 a la disposition des CRDN des requétes pouvant
étreinstallesRI ya S ft23A0ASt bS2yl i RQILIAO2y OSLII @

Les résultats transmizar les CRDN sont disponibles dans le table@@ssous.

CRDN ayant fait remonter

CRDN les indicateurs
Métropole 12 !
Outre-Mer 5 >
Total 17 12

Tableaul : Remontées des indicateurs par les CRDN

al f ANB dzyS YSAtfSdz2NBE O2YLX SGA2y RSa AyRAOFGSdzZNE |j dzS

résultats issus desndicateursremontés par les CRDNJ2 dzNJ £ QF Yy SS wnmdgp Rdz FLFAdG RS
YIEylidzzyiSa Si RS f QKSiSNE B&ymiAs GrtaiRsSiadicagdrsSonSpliére Sy 02 @
recalculéd LI NIANJ RSa FAOKSA RQARSYGATFAOBppott2y RS O & & dza LIS
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La mise en place de requétes a destination des CRDN semble avoir amélioré les retours, néanmoins et face aux

difficultés encore rencontrées par certains, une formation devra étre proposée aux différents CRDN afin de
faciliter les retours.
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I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal

Données Générales

En 203, 715 759nouveaunés ont été testés en métropole et 447 en OutreMer (DROMCOMet TOM) Le

nombre de nouveaunés dépistés en Métropole est en baisse constante depuis @0d9données 2018 étaient
LI NIASEtSa Rdz FFAdG RS &n Foakdeyd SRKSS/aIAG2 YR QO 20k BUINRAENIGA RS/ oy | G
néonatal est quasiment exhaustivies refus ne concernant quB28 enfants en 2019soit 0,04%

Lenombre derefus est néanmoins a surveiller, du fait de leur augmentation depuis 281@nétropole et en
Outre-Mer.

2009 2010 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019

Métropole NN dépistés 793570 805958 793988 789384 783964 781880 761841 743431 728341 703297 715759

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 841931 853345 840404 836079 829570 828618 809078 791387 775961 750814 763706
Refus 61 74 99 120 193 238 267 277 278 257 343

Tableau DA : Evolution du nombre de nouveaés dépistés et du nombre de refus depuis 200

Au niveau régional, il semble exister des disparités entrettéres, avec de plus nombreux refus recensés sur
certains territoires.Du fait des faibles effectifs, un8 0 dzZRS f 2y IAGdzRAY IS Said ysSOS
certaines tendances observées sont spécifigaes année018et 20190u retrouvées de fagoplus pérennes

et nécessitant alors une meilleure sensibilisation des équipes.
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Nombre de

Région Nomb(rzeotieg)refus naiSsances Taux (c(i)/(z)refus
(2019)
Auvergne Rhoéne Alpes 54 89 348 0,06%
s R .. N .
Bretagne 21 32 044 0,07%
CenteValdeloe s o0l o 00 @
GandEs s ss24 00w
HausdeFrance s sorr 00
ledeFrance o weas 00s%
Nommandie : wa2 00
Nowelle Aquitaine » sases o oo
occtane v 7o 00
pacACose s iz 00s%
Paysdelalore s o5 o 0w
313 715 759 0,04%
Guadeloupe 1 5163 0,02%
cware o soss oo
LaRewion : a8 oo
vartniqe : ares o1%
Mayote o o6z oo
Temoires dOuteMer o ros oo

Outre-Mer

Total 328 763 706 0,04%

Tableau D& : Nombre de nouveanés testés et nombre de refus par région en 201
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Dépistage Phénylcétonurie

Le dépistage néonatal de la phénylcétonurie existe en France 9ld9d2. Depuis, plus de trente millions de
nouveaunésont été testés pour cette pathologie.

t I NJ OS RSLA&GIIST RAFTFSNBYyGESa T2NY&&AANH QKBakdfidddalk Sy & f | €
actuelle comprend

- Les déficits en phénylalanifg/droxylase Ces derniers comprennent
A Les phénylcétonurie$PCU) définies par une phénylalaninéniie confirmation>
360 umol/L.5 SLJdzA & wHnamcE Af yQé | L¥dza RS
atypiques en concordance avec le consensus europ@epuis 2018, les données de
la phénylcétonurie ne sont plus présentées en distinguant les PCU typiques et les
PCU atypiques.
A Leshyperphénylalaninémies modéré¢slPM) définies par une phénylalaninéndie
confirmation< 360 pmol/L.
- Les déficits du mébolisme de la tétrahydrobioptérine. Ces formes sont également appelées
« déficitsen cofacteur> ou «formes malignes.

En2019 f QAYOARSYOS Sy CNIyOS15R$p 9y t IKS dzll IOWil 2 /88N §t §3 (
alors de 1/8 678

Les délaicalculés apartirde FA OKSa RQARSydrtsohth OF GA2ya RS OF a adz
Pour la PCU

- Délai de prélevementmédiane a 3 jours,
Délai de résultat du préléevemenmédiane a 7 jours,

Délai de confirmation diagnostiquamédiane a 11 jours,
Délai de traitement médiane a 13 jours.

t 2dzNJ £ Ql t a

- Délai de prélevementmédiane a 3 jours,
- Délai de résultat du prélevemenmédiane a 7 jours,
- Délai de confirmation diagnostiquenédiane a 17 jours.

Pour les enfants atteints de PCU, le dosage de confirmationrétlisé et précisé dans 95,8% des enfd@%

réalisés et 1 NR)es bioptérines urinaires étaient réalisées et précisées chez 66,7% des dhantalisées, 1
non réalisée et 7 NRt le test au BH4 était réalisé et précisé chez 70,8% des enfantsalisées, 4 non
réalisées et 3 NR)
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PCU- Données depuis la mise en place du dépistage de la phénylcétonurie

Nombre de NN Nombre de Nombre de Nombre de Fréquence Fréquence
. malades malades
testés malades HPM ) PCU PCU + HPM
PCU F. Maligne

Auvergne Rhone- 3752 162 209 213 7 1/17 953 1/8891
Alpes
Bourgogne Franche- 1490 732 122 66 1 1/12 219 1/7929
Comté
Bretagne 1478 649 67 22 0 1/22 069 1/16 614
Centre Val de Loire 1075 842 57 17 0 1/18874 1/14538
Grand Est 3197 431 273 156 15 1/11712 1/7 453
Hauts de France 3803 127 301 152 1 1/12 635 1/8395
lle de France 7 528 636 414 427 17 1/18185 1/8952
Normandie 1685 310 134 41 1 1/12577 1/9630
Nouvelle Aquitaine 1899 598 106 64 1 1/17921 1/11174
Occitanie 2921 508 168 133 0 1/17 390 1/9706
PACA-Corse 2 674 380 195 116 2 1/13715 1/8599
Pays de la Loire 2730 191 110 81 3 1/24820 1/14294
Métropole 34 237 566 2 156 1488 48 1/15 880 1/9 396
Guadeloupe 249 053 4 2 1 1/62 263 1/41509
Guyane 187 645 0 1 0 NC 1/187 645
Martinique 208 641 8 3 0 1/26 080 1/18967
Mayotte 164 403 0 0 0 NC NC
lle de la Réunion 539 813 5 5 2 1/107 963 1/53981

Outre-Mer 1 349 555 1/79 386 1/48 198

Total 35587 121 2173 1499 51 1/16 377 1/9691

TableauPCU1 : Dépistagede la phénylcétonurie depuis sa mise en plétg72)
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1/12 635

1/1257

1/18 185
1/1171

1/24820

-
Legende
e CRDN
Fréquence de la
phénylcétonurie
[ <1/20 001

[ 1/20 000 - 1/15 001

[ 1/15 000 - 1/13 001
Il >1/13 000

=1 /13715

vEED

0 100 200 300 400 km

CartePCUL1 : Fréguence de la phénylcétonurie par régaepuis sa mise en pla¢g972)
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CartePCU2 : Fréguence des hyperphénylalaninémi€U + HPM) depuis sa mise en p(a&&?2)
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