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Glossaire des abréviations

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

ABM Agence de Bitédecine

AFDPHE Association Francaise pour le Dépist&gé t I t NB @Sy iGAz2y RSa |

ANSM Agence Nationale de Sureté du Médicament

ANSP Agence Nationale de Santé Publique

ARS Agence Régionale de Santé

BM Biologie Moléculaire

C8 Octanoylcarnitine

CCNE I 2YAGS [/ 2yadzZ GFGAF blradA2ylf RQO9UGKAI dzS

CF Mucoviscidose ou CysticFibrosis

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

CNCDN Centre National de Coordination de Dépistage Néonatal

CNPDN ComitéNational de Pilotage du Dépistage Néonatal

COoM / 2ttt SOGA@eil S& RQh dzii NB

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

CRCM Centre de Ressources et de Compétences de la Mucoviscidose

CRDN Centre Régionale Dépistage Néonatal

DGOS 5ANBOGAZ2Y DSYSNItS RS fQhTFNB RS {2Aiya

DGS Direction Générale de la Santé

DNN Dépistage Néonatal

DROM 5SLI NLISYSyld SiMerwSIA2Yy RQhdzii 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 laboratoirequi identifie les 30 mutations les plus fréquentes en France

MCAD Déficit en AcylCoA Déshydrogénase des acides gras a chaine moyenne

MS/MS Spectrométrie de masse en Tandem

NC Non Calculable

NN Nouveauné(s)

PCU Phénylcétonurie

Phe Phénylalanindmarqueur sanguin dans le dépistage de la phénylcétonurie)

SA {SYIFLAYySa RQlI YSY2NNKSS

SDM Syndrome drépanocytaire majeur

SFDN Société Francaise du Dépistage Néonatal
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SFP Société Francaise de Pédiatrie

SFSP Société Francaise de Santé Publique

TIR Trypshe immunaeréactive (marqueur sanguin dans le dépistage de la mucoviscidose)

TOM ¢ SNNR G2 AMEE RQh dzi NB

TS Test de la sueur

TSH CK@8NRPAR {GAYdzZ FGAY3T | 2N¥Y2y 6al NJj dzSdzNJ
congénitale)
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Introduction

[ adzNBSydzSZ Fdz RSodzi RS €t QFYyYySS HAaHnEIMGRES yiQl doNNR a3 aa
sans conséquences sur le dépistage néon@al)

Des points de fragilité dans la chaine du processus du dépistage néonatal ont été mis en évidence concernant
y2ilFYYSyid QI OKSYAYSYSyid RS& 0 dz@l N#ficbenMCADRDéficiBenRdz RSY
AcylCoA Déshydrogénase des acides grasatnehmoyenne) a, quant a elle, été décalée de plusieurs mois.

Malgré les difficultés rencontes, les acteurs dudépistage néonatalont témoigné de leur capacité
RQIRILIIFGA2Y Tl O&tdds orgayisatyk@tdned geyfusbs Jyrimettant non seulement la
poursuite du programme nationadu DN dans de bonnesconditions mais également son extension avec
f QA Y i NPefardi#® inaiReffectivaju dépistage duléficit enMCAD

[ S& AYLI Ola NBStaA 2dz LI Gvody Ga3AdBNJat R S5 o OBYLIR RB2rdefSA RYES f fl QA
RQA Yy T 2 peMdrniiait Beymettant un pilotage du programme national du dépistage néonatal (PNDN). Le

suivi des indicateurs de qualité du DN (RSt F A RQlI OKSYA Yy SYSy ide I& framie@ dz& NR &
consultation diagnostiquea été renforce.

[ YAAS Sy dzdzdNBE Rdz RSLI &l 3-Kuit édQaimgsScelly @edadhtuicotisSidodelat | RA S
également permis aux différents acteurs du BN &S NBF LILINR LINKA SNJ f QSy&as§ Yot S R
NEBFfA&FGAZY oYl NDKS&a RQIFOKFG RS YIFGSNASEt &S (NI Ol dzE R
OK2AE RS&a aSdzAafta RS RSLAAGIAST X0 [ GedenDacssargn® YSy i a
trés utiles pour les futes extensions du DN & venir en 202

é
<

b2dza yS R2dziz2zya LI} a ljdzS €S RSLAAGFIAS yS2y Il Gt &2 NIAN
en cette année 2020.
Nous vous souhaitons une bonne leewe ce document.

Emmanuel Rusch
Responsable du CNCDN

I Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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1. 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 Néona@NCDNpour une entréeen fonction le 1 juillet 2018 avec la mission
RQI 2adzNBNJ £ O22NRAgéhdodadly y I GA2Yy I fS Rdz RSLIA &G

Le CNCDN remplit trois grand=tégories damissions
1 Les nissions dans le domaine épidémiologique,
1 Les nissions dans le domaine biologique,
1 Les nissions de coordination auprés des CRDN, aupres des partenaires institutionnels, et au sein
instances nationales du DN.

Le CNCDNfigure 1F  LJ I OS &2dza I NBalLRyaloAftAldS RQdzy 022 2V
projet. Un secrétariat, un data manager et un informaticien (prestataire extérieur) assurent le soutien
logistique. Deséférents pédiatres (1 référent par maladie dépistée), épidémiologiste et biologiste apportent

leur expertise au CNCDN dans leur domaine de compétence.

Coordonnateur:
Pr RUSCH Emmanuel

Chargé de Projet:
Dr BREGEAUT Paul

. Secrétariat
Informaticien: Data Manager : g
. . Mme GOUYER Audrey
M BERTHEL Jul M HERBERT Jul .
Julien Julien Mme BOUTEILLE Amandi
Référents Pédiatres - Référent Epidémiologie

Référent Biologie :

PCU : Pr FEILLET Francois Dr Dufour Diane

HC : Pr LEGER Juliane DrGUILLON Leslie

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

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 €t ASYy F2yO0lAz2yySt NB3AdzZ ASNJ SO S YAyAaidsN
fQlb{t ;Si tQ!. a
§ anime le réseau des CRDN, et réafies missionR Q I LILJdzA Q § diAEINE & R
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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
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2. Rapport A8 A A O E O HeQd Comgnmission Biologie

2.1.Membres de la commission Biologie

=A =4 =4 -4 -4 4 -4 A4 -4 -4 -4

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

Dr CarolindRAYNALSociété Francaise de Biologie Clinique,

Pr PatricdFAUREConférence des chefs de pble de biologie médicale des CHU,
Dr DavidGUENETConférence des chefs de pdle de biologie médicale des CHU,
Mme Pascale.EVYAgence de la Biomédecine,

Mme Marianne DESCHENBR$ence Nationale de Sécurité du Médicament,

Dr MariePierreAUDREZEBociété Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr GillesRENOMSociété Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr Christelle&CORNESociété Frangse du Dépistage Néonatal,

Dr ClaudesSOMMA DELPERS®Dciété Francaise du Dépistage Néonatal,

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

Lecoordonnateurde la commission Epidémiologie est invitda commissiomiologieet réciproquement

2.2.Missions :

La Conmission Biologie du Dépistageédhatal, constitué en 2018 & Q S & (i eniF&usfed2Bai et Octobre
2020. Ses missions sont définiagsi:

f
f

Concevoir egévaluer le apport (buvard) de prélevement

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 nouveauéquipementset kits de dosage des paramétres biologiques, et proposer au

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

Suivre les alertes de réactovigilance concernant le DN

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 f QK2Y23SYSAGS RS fI NBLfA
Saitenirt QF OONBRAGEFGAZ2Y RS 1 LI NIGAS 5bb RS& 102N G2
Assurer une veille scientifique pour les CRDN concernant la biologie médicale, en lien avec la HAS.

2.3.Fonctionnement et principales activités

La Commissn Biologie est désignée pour 4 g89182022p 9t € S | 1 OGS € Q2NHIyAal A2y

f
f

Son coordinateur est élu pour 2 ans renouvelables, sans limite de mandats dans le temps.
Le coordinateuréélu en 2020est le Dr Davi€HEILLAN
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1 Des référents ont été m en place sur les thématiques suivantd&uvard, Qualité, Réactovigilance,
Biologie Moléculaire, Métabolismédormonologie, Drépanocytose.

1 Lerythme des réunions est fixé a 4 par an, avec une alternance de réunions en présentiel et de
réunions en visioonférences.

Les communications avec le CNCDN et les CRDN ont été précisées

9 [ QAYGSNI 20dzii SdzNJ LINK @At SIAS RS& /w5b S&ad €S /b/5bx
1 Le CNCDN collige les informations recues, interroge les CRDN si besoin, et sollicite la commission
Biologie une fois les inforations synthétisées.

[ Sa 2dziAfta YAaa Sy LIFOS LIN fI O2YYAaarzy GSO
médicales)ont été maintenus. Il a été acté lanééed 1S RQS@2f dziA2y RS 0O0Sa 2
brutes, non retraités et agrégées.

2.3.1.Buvard

La Commission Biologie a validé le format du buvardl2Q@2 format est identique & celui de 2D En
LI NISYFNRFG @SSO fF /2YYA&daAz2y 9LIARSYA2E23IAST I [/ 2Y)
de travailtraitant def QS @2 t dzii A B ¥ A R dzR Q HzfefoNaa dalfeddietdZ 8zNJ QLYY SS HAHH

2.3.2.Suivi des distributions des parametres du Dépistage Néonatal

Les distributions des parameétres du dépistage néonatal sont remontées mensuellement par les CRDN au
CNCDN puis transmisesix différents référents de 1a2CY YA aaA 2y . A2f 23AS LI2dzNJ | y I f &
distributions par la Commission Biologie se faitrainimum semestriellemenf dzNJ f QF yy SS wnwun Si
crise sanitaire, globalement tous les paramétres du DN sont restés dans les limites acceptables.

LaCommission Biologi&@ QA y G SNNR IS & dzNJ

- [ Ql22dzi RS y2dz0SI| dzE & SdzA t & LE2 deNd £ & SWiTihy §a LRRQIENY S yS22l
étant actuellement les mémes que pour les enfantshé G SNXYS 6F LINBa o1 .ASYlIAyYyS
' @ yid G2dzi | 22dzi RS aSdzifx RS&a SOKIFIy3ISa +@gSO tF 7F
RS f Qleseulzi RS O

- [ F YAAS Sy LXFOS RQdzy y2dSt 2dz2irAf RS NBOdSAL LI dz

2.3.3.Mise en place du Dépistage Néonatal du déficit en MCAD

En 2020,d Commission Biologie a participé# suivi de la réalisation des marchgsbliques ayant permis
fQFOKFG SG ftQAyadlrttridAzy RSa& alL)SOORIRPasdilldRaorsRI& YI 448
validations de méthodes au sein des différents laboratoires, la Commission Biologie est restée en appui de ces
derniers pur faciliterce processus
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En lien avec la filiere G2M, @GommissiorBiologie a participé a la réalisation et a la validation dedaef

RQARSY (A T sBpect poRryes éhfants@onile dépistage du déficit en MCAD était sugpautxe 16)
comme cela existe pour les autres pathologies dépis{@emexes 11 a 15)

Enfin, suite & la mise en place du dépistage du déficit en MCAD décémbre 2020, la Commission Biologie a

assuré un suivi actif des premiers résultats analysantles distributons etles données brutes de chaque
CRDNCette évaluation rapprochée a permis une adaptation des seuils relatifs au dépistage du déficit en MCAD
aprés deux semainesedfonctionnement le 17 décembr2020 [ S aSdzAf RQ20GFy2ef OF Ny A
augrrenté de 0,20pmol/L a 0,30pmol/L (a noter que depuis, le seuil de C8 a de nouveau été augmenté en avril

2021 a 0,50umol/L).

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

La Commission Biologie assuré un suivi actiflu changement de méthodelu dépistage de |&PCU en

analysant régulierement les données de distributions et les données brutes des dosgr@mngihalanine Avec

cette évaluation réguliére, la Commission Biologie a pu statuer sur une actualisation du sipistage de la
LIKSyeft OS2y dzNRS Sy wnunI | @SO YA&AS Sy [LIWIXE AOFGAZY S
a100pmol/Lpuis a 120umol/L

2.3.5.Evaluation Externes de la Qualité (EEQ)

Suite au travail mené en 2019 avec la société Asqualabh@mant des évaluations externes de la qualité

099vU0 LINBPBLINBa Fdz RSLAAGFIAS yS2ylFidlt Sy @ldféosSs f Qly
LINE 3 NJ Y'Y Bour Re€ pagameétres biochimiques, la drépanocytose et la partie biologie moléculaire du
dépistage de la mucoviscidoska @mmission Biologie a suivi cette mise en place et en a précisé les modalités

de réalisation.

236.- EOA A1 bpi AAA A8dOT ' Ol 6pbA AA 40AOAEI 10A1 EOI

9Y HAHNXI tF [/ 2YYAAdaAzy . A2f23AS | @GdQuakit€»u dépistageS OS a a A i
néonatal,. Le 11 décembre 202@,droupe qualité du dépistage néonatal a été constiti&€omprend

- Dr CORNEpordinatrice du groupe de travail@ualité», CRDN Auvergne Rhéne Alpes,
- Dr GUENET, CRDN Normandie,

- Dr LAURO, CRDNuvelleAquitaine,

- Dr MESLI, CRDN NouveAguitaine,

- Dr NGUYEN KHOA, CRDN lle de France,

- Dr RENOM, CRDN Hauts de France,

- Dr ROMAIN, CRDN Grand.Est

I Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

3.2ADPDPT OO0 A 628 dedeF00rEndissionEpidémiologie

3.1.Membres de la Commission Epidémiologie

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

Dr Nolwenn REGNAULT, Agence Nationale de Santé PubRgésidente de la Commission
Epidémiologie

Dr Fabienne PESSIONE, Agence de Biomédecine,

Dr Babak KHOSHNOOD, Inserm,

Dr Thierry DART, Agence francgaise de la santé NumériqueSASH),

Dr Agatle BILETTE 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, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

Pr Emmanuel RUSCH, Ceriational de Coordination du Dépistage Néonatal.

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

3.2.Missions :

La CommissioEpidémiologieRdz 5 SLIAaGF 3IS bS2y it X O2 yaviek duow&tS Sy w7
Octobre 2@0. Ses missions sont définies ainsi :

1

=

{ dZA ONB f QSEKI dZ&AGAGBAGS SiG fF ljdzZrtAdS RS&a R2yySS
Néonatal,

+ f ARSNJ £ Sa NBadz G Q
+F £ ARSNJ £ OKINIS RQ
de rechercheen 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,

9@ fdzSNJ S LINPLIR2&ASNI fSa S@2fdziAzya LJ2adaArofSa Rdz a

Qx

& Rdz 5SLIA&GI3S bS2yFdlf LINB &
| 0084 | dzE R2yys&potdeprygjgtsh |j dzS

3.3.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, représemtimSanté Publique France, esplasidentede la
Commission Epidémiolagi
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Les communications avec le CNCDN et les CRDN ont été précisées

T [ QAYGSNI 20dzii SdzNJ LINK @At SIAS RS& /w5b S&ad €S /b/5bx
1 Le CNCDN collige les informations recues, interroge les CRDN si besoin, et sollicite la commission
Epidémiologiaune fois les informatins synthétisées.

3.3.1.Covid-19 et Indicateurs de Crise

Suite a la crise du Covi®, la Commission Epidémiologie a statuer sur des indicateurs a remonter en ca
futures crises afin de permettre le suivi de la réalisation du dépistage néonatal. Ces indicateurs comprenn

- [S LRd2NOSyidl3IS RQFOKSYAYSYSyd Gl NRAFES
- [ YSRAIFYS RQIOKSYAYySYSyid RS& 0dz0F NRaxz
- Le délai de réalisation des examens biologiques de dépistage,

- Le délade rendu du résultat du dépistage

- Etle délai de la premiére consultation diagnostique.

3.3.2.Suivi épidémiologique

La Commission Epidémiologigpeecisé les modalités de suivi de la mise en place du dépistage du déficit en
MCAD. Ainsi, un suivi trimestriel des enfants atteints de déficit en MCAD devra étre réalisé au cours de la
premiere année. L&déquencedu suivi seraéévaluéeapres une premiér année deéalisationdu dépistage du

déficit en MCAD.

Par ailleurs, suite au changement de monitoring pour le dépistage de la phénylcétonurie, un suivi trimestriel
des enfants atteints de phénylcétonurie devra aussi étre réalisé.

Les données dw | LILJ2 NIIi R Q! Ol A @ Aidh&@ defDédpistageRébhakal20b8t été Validées par la
Commission Epidémiologie.

3.3.4.Evolution du buvard

En 2020, la Commission Epidémiologie du Programme National de DépistagaalNammihaité un travail sur

£ ySO0SaaAildsS RQdzyS S@2ftdziAz2y Rdz o0dzF NR® {dzAGS I+ dzE
(Coordonnateurs de CRDN, Commission Biologie), il a été décidé de mettre en place un groupe de Travail dont

la mission sera derpposer des évolutions aux deux commissions. Ce groupe de travail comprendra, en plus

des acteurs du dépistage néonatal biologique, des acteurs du dépistage de la surdité.

/'S ANRAzIS RS (NI @I At aQSaid NBdzyA L}dzNI al LINBYASNB NBd
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3.3.5.Projets de recherche

En 2020, deux projets de recherche ont été exposés a la Commission Epidémiologie

- 'y LINR2Si RS NBOKSNODKS adzNJ ft QAYF2NXI GA2Y Rdz RSLIR
information,
- Un projet de recherche sur les refus dépistage néonatal

Parallelement a ces projets de recherche, la Commission Epidémiologie souhaite poursuivre son trav
réflexion autour du buvard comme support de recherche, via par exemaptnstructionR Q dnblction
oA2ft23A1jdzST | Ay&aA |jdzS &adzNJ dzy S OKI NIS RQI O0Os4& I dzE Yy

3.3.6.Communication

[ QF Y'Y SS H n Hmarquéepar tzdaiohté dg fa Tommission Epidémiologie de communiquer autour du
dépistage néonatal, se traduisant en pratepar une diffusion des données du dépistage sur des outils déja
disponibls> 02 YYS € QF LILX AOFGA2y DS2RSa RS {FydS tdzmfAljdzS C
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41.%07T 1 OOETT AA 161 OCATéeBmatAIOETT AO $1 PEOO/
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 fonctiorf' liillet 2018.
[ QF NN UGS Rdz HH TFSONR SN sgnammenatiddalfde dépistagetnéohain? réBurayft & 2
RS&4 SEIYSya RS o0A2t23AS YSRAOIt ST | NB&GNHzOG dzNB NJ
au T mars 2018 des Centres Régionaux de Dépistags.derniers ont pris la suite des assdoia régionales

qui assuraientjusqué £t f Q2 NHI YA &l GA2y NBIA2YyFES Rdz RSLIAAaGEF3IS ysS?2

En 2@0, le nombre de structures de dépistages @8tCRDN et Bntennes(figure 3)
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Figure 3 Organisition du dépistage néonatal 2020
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4.2.Alertes

4.2.1.Covid-19 et acheminement des buvards

Confer 4.6 4mpact du Covid 9 sur le programme national de dépistage néonatal

4.2.2.Buvard

Endécembre 2020une alerte a été lancée par le CRNbuvelle Aquitaineconcernantune rupture du stock
desbuvards.Le CNCDN, appuyé par le CRDN Cardtede Loirea permis la fourniture dduvards afin de
pallier a cette rupture de stock. En janvier 2021, les commandes de mpasdé&s pour 2021 ont permide
mettre fin & cette alerte

4.2.3.Imprégnation du Buvard

En décembre 2020, une alerte a été remontée par le CRDN lle de France concernant des difficultés
RQAYLINBIAYlGA2Yy RS 0dz@0F NRad ! LINBA SyljdzsdS LI NI tF &az20A
été transmis, les conditions de stockage ont été inarées: «f QF O A2y O2Y0oAySS RS I O
RQdzy SYLIAESYSyYy( LINEf{ 2eesSbred dey ¢aeh Mivaytld € | a G NHzO (G dz

4.2.4.Arrét de la gamme Quantase pour le dépistage de la phénylcétonurie

En aout 2019, la société Birad a informé le CNCDM dgon arrét de production d& gamme Quantase utilisée
dans le dépistage néonatal de la phénylcétonurie. Les CRDN ont été informés et ont pu prévoir des stocks
judj dzQt LISNBYLIXiA2y RS O0S& 3AFYYS& OYFA HAHNLOD

En accord avec la Commission Biologie, et afiridel 4 &8 dzZNENJ RS I O2yliAydzAiiS Radz
phénylcétonurie, plusieurs possibilités ont été proposées pour remplacer cette technique manuelle :

- Pour ceux qui qui ont pu installer leur MS/MS en amont de la péremption ou de la rupture de stock de
leurs kits, cette méthodest a privilégiet TAY RQF Yy GAOALISNI £ FdzidzNE 2NBI y,
/I 2YYAaaAzy . A2t23AS az2yd tSa adaAagryda Y aSdzat RS

Du fait de la situation sanitairele 202Q des retardsont été observés af QAy adG €t €t FGA2y RS& |
spectrométrie de masse ainsi que dans la formation des personnels.

- t2dzNJ OSdzE ljdzA yQ2yid Lz Ayadl tt SN £ SdNJ a{ka{ Sy I Y
leurs kits mais qui béndiciaiSy i R QRiafe laDgodiété PerkinElrler Af | SGS &a2dzKIl A
transferent le dépistage de la PCU sur ce systeme.
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-t 2dzNJ OSdzE |j dzA ¥y QI @la goSiyilité d¢ éaliser{les dogages Aveddd kit Labsy®tems
a étémaintenue

- Enfin,pour ceux ne pouvant réaliser les autres situations décrited, I SGS flFA&das 1 L2
les gammes PCU de Perkin El®@mu de Labsysten®et de lesréaliseravec la technique manuelle.

Du fait de ces solutions, et avec la mise en place dea LISOG NR YS iNBa RS Yl &daasSa RIya
RS tF 3IYYS vdzZ yillasS yQlF LI a Sdz RQAYLI OG &adzNJ £ NBI A

4.3. Marchés

Le rattachement des CRDMux CHU implique le respect du code des marchés en vigueur dans
établissements de santé. Ainsi, les commandes des CRDN ne peuvent étre dissociées des commandes
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

- 5 éhtreprendre une négociation du tarif au niveau national. Chaque CHU procéde alors a un
achat directement auprés du fournisseur,

- 5QF002YLI Ay SN £fSa YINOKSa LlzotAada Sy3r;asa LI N
dans cette configuration, les tarif®ist négociés au niveau national et les achats se font par
chaque CHU auprés de la centrale considérée ou aupres du fournisseur selon les termes du
marché.

4.3.1.Buvard s 2021

[ 5ANBOGAZ2Y DSYSNrtS RS fF {lFyidsS SG fF 5ANBOGA2Y DS
RS&d ! OKSGSdzNB | 2aLIAGEFTASNRO LJ2dzNJ £ F yOSNJ dzy | LISt RQ2 7
nomination du CNCDN. Al bctobre 2018, &2 OASGS t SNJAY9f YSNX | SiS NBGS)
Le marché a été conclu pol@s annés 2019 et 2020, prolongé pour lapnées 2021et 2022

Comme pour les buvards 202[@ CNCDN ainsi que le Resah ont appuyé les CRDN poumiesmdes de
buvards, en apportant un soutien logistique dans le recensement des besoins etalsuigides commandes.

4.3.2.Etiquettes « Code-Barres »
Le CNCDN a proposé en2PQun tarif négocié au niveau national pour la fguk (i dzNB R QGodeh Ij dzS G G S ¢
Barres».

Chaque 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.

4332APOT COAPEEA AAO AT AOI AT OO ABET &£ Of AGET 1
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Le CNCDM appuyé led w5 b LJ2dzNJ f I NBLINRBINF LIKAS
lorsque les marchés des CHU hébergeant les CRDN ne permettaiemeraprographie des documents.

RSa R2O0dzySyida R

4.4.0utils de communication

441.Lettre AGET £ Of AGET 1

ROQAY F2NNI
FLAGS Sy

D¢
oz
u» &b
D¢ Qx
c

[ QF y y28&éténmarquée par 1aJdzo t A OF GA2y RS RSdzE t S
Rdz RSLIAA&AGFI3IS yS2y Il GFtd [ SdzZNJ RATTFdzZ0A2Y
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Lettre d’information .
du CNCDN

. FROGRAMME NATICMAL
Janvier 2020 DE DEPISTAGE NEONATAL
Volume 2 Numéra 1 co pational de coordination

Cette dewdiéme lethe dinformation du Centre National de Coordination
du Dépistage Neonatal (CNCDN) parait en ce début dannde 2020 3
quelques mois de Iz mise en place du dépistage du defict en acyl-Co
déshydrogeénase des acides gras 3 chaine moyenne (MCAD).

La date de « démarrage » du dépistage du MCAD doit ére précisée trés
prochainement par ke Ministére et devrait se situer au 2e trimestre 2020,

Vous retrouverez ¢ dessous les informations actualisées portant sur sa
mise en place ainsi que divers points dinformations sur le programme
national de dépistage néonatal (PNDN).

Le rapport d'activite 2018 du PNDN a éteé valide le 10/12/2019 par le
Comité national de pilotage. Il a éte réalisé grace aux donnges que les
CRDM ont transmis. Quils en soient sincgrement remerciés, Ce rapport
d'activite 2018 est 3 vobre disposition !

Les nouvelles recommandations sur I' « Fualustion 3 priori de fextension
du dépistage néonatal & une ou plusiewrs errewrs innées du metabolisme »
devrait tre diffusées par la Haute Autorite de Santé dans les semaines 3

+ Algorithmes et seuils
decisionmels............occce0@

* svstéme d'information. . ..4

# Fiche « cas suspect »........4
* Document d'Information..y
Marchés 2020 .ooovviness 4
Auntres actmalités ... 5
® Site intermet .. .......__..5

* Rapport d'activité 2018 _...5
®SPF. .

s Réactovigilance..

! * ze Journée CRDN-CNCDM..5
wenir, » Veille sclentifique .. ... 3

L'annés 2020 s'annonce ainsi « riche » en changements et évolutions. Comite et Commissions.. .0

En vous remerciant de votre implication, nous vous adressons, a vous et
vos proches, tous nos meilleurs voetx pour I'annge 2020,
aul Brageaut. Diane Dufour, Emmanuel Rusch - CVCDN.

Point sur la mise en place du dépistage MCAD

K Appel d’offre : spectrométre et réactifs \\

La réalisation de I'appel d'offre pour le dépistage du déficit en MCAD a été confiée 2 la société Re-
sah par le Ministére des solidarités et de la santé, L'appel doffre a &t€ publié le 5 aolt 2019 sous
la forme d'un accord-cadre avec un retour des offres des fournisseurs au 16 septembre 2019,
Lappel d'offre est composé de deux lots : un pour les specrométres de masse, un pour les réac-
tifs.
Spectrométre de masse @ Accord cadre multi-attributaire 3 marchés subséquents
Plusieurs fournisseurs ont &t retenus 3 lissu de la premiére phase du marché @ PerkinElmer®,
sciex®, Shimadzu®, Thermo Fisher® et Waters®. Les marchés subséguents permettront aux
CRDN de se voir attribuer le foumisseur répondant au mieux 3 leurs besoins spécifiques.

Reactifs : Marché mono-atiributaire

ChromSystems® a &k retenu pour founir les réactifs nécessaires au dépistage du déficit en
MCAD et au dépistage de la phénylcétonurie (PCU). Chromsystems® fournira les réadifs ainsi
K\ que les équipements spacifigues et nécessaires 3 l'utilisation de son kit de dépistage. j

[ SGGNB RQiu CNCGKNMUmME2, Numérol, janvier 2020

4.4.2.Site Internet

La mise en lignelu site internet du dépistage néonatal a été réalisée Hurimestre 2019 Le CNCDN atilisé
le domaine depistag@eonatal avec les extensions suivantesrg, .fr, .be, .biz, .com, .eu, .info, .net.

Une nouvelle version dutsiinterneta été initiée en 2020 et a été déployé alidoat 202 [ QF RNB&a$S Rudz
internet a alors migré de depistageonatal.org a depistageeoratal.fr
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443. 1 OOAAO® Al AOI A1 OO AGET & Of AGETTO

En 2@0, le travail initi¢ en 2019avec la HAS O2y OSNY I yidG €1 NBF2yiS RSa R2C
t NEANF YYS bl GA2Y Il f R SposSiliJhadvililalof debc€sgtlinients a été Mabeddll 1
semestre 2021 pour une diffusion effective alijanvier 202.

Les nouveaux documentsomprennent: un nouveau document J3 a destination des familles, guide
RQIFIO02YLI Ay SYSyid adzNJ £ RSt AGNI yOS RSa destnatibrF @ebly I A 2 Y
professionnels de santé et un document questip@ponses sur les pathologies dépistées destination des
professionnels de santé.

4.5.Mise en place du dépistage du déficit en MCAD

[ QLYY SS Hanuwn | SGS YIENJdzSS LI N fQSEGSyaArzy Rdz LINE INI
déficit en MCAD.

451- EOA AT GOOOA AO Ai nEAOOACA AO Ai ZEAEO Al

9y wHnamd F SGS LINBLI NBS f QSENMGP.&Pod Yela,Rednjoineit aved 1@ S | dz
Commission Biologie et afin de permettre la réalisation des marchés équipements et réactifs, le CNCDN a
participé a la rédaction des cahiers des ¢fear des spectromeétres de masse et des kits de réactifs. Le CNCDN a

été en soutien des institutionots 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 aufifficldtés rencontrées par

les CHU pour la réalisation des travd&iQ | Rl LJGi+ G A2y RS& €20l dzE Sy | yYayid RS f
été organisé en 2019.

En 2020JesCRDN2y i R2y O LINRBOSRS t fQAyaldlttrdiAz2y IR&§a Sl dzA LX
Yy20GSNJ ljdzS fQFYyySS wHnanun | SGS YINJjdzSS LI N £F ONR&AS /
retardées dans les centres du fait des contraintes sangaineses en place et des restrictions de déplacement

entre lespays

' TAY RQFa&adz2NBNJ fI FAFOAfAGS Rdz RSLIAAGE3IS yS2yl Gt Rdz
localement a la vérification et la validation de la méthode de dépistage.

Pallélement & la mise en place des équipements, la Haute Autorité de Baptéduit au cours du 1
AaSYSAaiGNB wnun €S FSdAttSG RQAYTF2NXNIGA2Y O2yOSNYIFyd f
CNCDN et par ses prestataires puis diffusésCRBDNpour reproduction.

A partir de décembre 2020, et pour les enfants nés a partir RS OSYo NBE OS FSdzaff Si RQA
AVASNE dz a8Ay Rdz R20dzy8yid RQAYF2NXNIGAZY R2YyYyS | dzE LI
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Enfin, pour permei N3 € NBIf A&l A2y Rdz RSLA&GIIS yS2yduilf Rdz
dépistage néonatalapplicationNeonat de la société Epiconcepi®) RHI & QI RI LIISNY 'y O2YA( S
en place en 2019, a suivi les évolutionises en place pda société Epiconcept® afin de permettre la gestion

du dépistage, les validations technique et biologique du dépistage du déficit en MCAD, mais aussi de la
phénylcétonurie.

Dépistage du déficit en MCAD

EN
MINISTERE &
DES SOLIDARITES
ET DE LA SANTE HAS
-

g PROGRAMME NATIONAL
Freverairé HAUTE AUTORITE DE SANTE DE DERISTAGE NEONATAL

Feuillet MCAD

4.5.2.Lancement du dépistage et adaptation du seuil

Le démarrage duépistage du déficit en MCAD a donc eu lieu en décembre pour les enfants nés a paftir du 1
décembre 2020] S RSLIA &Gl 3S Rdz RSTAOAGL Sy a/!5 NBLRA&S &adzNJ S
sang dépose sur buvard.

N Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N
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' TAY RS aQl aadmelend diR dépisiageydu déstohMMTCARN pratique, un suivi rapproché a
été effectué conjointement avec la Commission Biologi@si, un suivi des données brutes des résultats du
R2al3S RS /y I SiS STF¥FSOGldzS AyA @aSINg § ¥ S yWisS OFE3 a7 i ®2 R Qfk R
aSdzAifad [ S mn RSOSYONB wnuwnx fF [/ 2YYA&aaAz2y . A2f23AS
de C8 a partir des 100 données remontées par les CRDN. Le seuil de 0,20umol/L, fixé a partir des données de
la littérature et devant correspondre au 08" percentile, correspondait en France au §§'f7percentile,
ayant pour conséquences de nombreux fdulg 8 A GAFad ! AYyaAAI Af | SGS OGS | dzS
du 17 décembre 2020 serait de O8@ol/L afin de réduire de plus de 80% les faux positifs. Le suivi de ces
RA&GNROGdzd A 2 yen2041QSa G LJ2 dzNE dzA G A

4.5.3.Premiers Résultats
[ S4 R2YyySSa& HWnun Rdz RSLIAAGIF3IS Rdz RSFAOAG Sy a/!'5 yS ¥
decerapporRQl OGAPAGSET a8 otalyd Sy SFFSOG &adz2NJ dzyS I OGABAGS

Néanmoins, pour les enfants nés en 20@0atre enfants présentant un dépistage néonatal suspect pour le
déficit en MCAD ont été diagnostiqués comme atteints de la mal@ais.quatrenfants, nés a terme,
présentaient des résultats de C8 de dépistage compris entre 2,4umol/L et 8,8umol/L.

Par ailleurs, lors de la mise en place du dépistage, un autre enfant, né le 30 novembre a lui aussi été
diagnostique avec un déficit en MCAD.
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4.6.Imp act du Covid-19 sur le programme national de dépistage néonatal

[ QLYY SS Hnun F S{iS YaCoMptaSLs pragtardefn@ighhlHeRISpistage ndorétal a lui

aussi été impacté dans son organisation et sa réalisation. Ainsi, cette crisairsardt interrogé les
fonctionnements du dépistage néonatdl f S LINBt § 3SYSy iz f QF OKSYAYSYSy (s f¢
diagnostique.

4.6.1.Covid19 et Acheminement des buvards

[ QF OKSYAYSYSyid RS& 0dz0F NRa Sal 02y Péss. L&ybuv@dslsghDS Y S
transportés depuis les maternités, ou depuis les boites aux lettres ou les professionnels libéraux les ont
déposés2 dza |j &RDNdzE

[ QF OKSYAYSYSyld RSa odzfl NRa $adk o REBOAIIE SRS Q2 |
postal:uncontratNB LI2Z Y RF yi t f Q2FFNB t2a0NBLIR2yasS RS [ t2ads

Le 17 mars 2020, le CRDN Normaralialertéle CNCDNlu droit de retrait des agents de La Poste dans sa
région. Un état desieux a de suiteété réalisé avec les différents CRDN efjaiggionsont confirmé étredéja
impactées Normandie, Centr&/al de Loire, Hauts de Fran@randEstet Occitanie.

t NEANBaaABSYSy (CRDNa @8 yimp&ctéodf 81 RS& RAFFAOdzZ 6Sa RQF OKSYA
problématique, le CNCDN, appuyé panimistere des Solidarités et de la Santé, est entré en contact avec le
ANRdzLIS [+ t2&0S8 LIR2dzNJ GSYGSNI RQlFa&dzZNBNJ dzy F2yOliA2yySYS

Les visuels des enveloppes de chaque région ont été transmis au groupe La Poste et desatersbilnt été
faites au seirde leurséquipes.

CF-OS FdzE RAFTTFAOMA 1S& LISNAAAGEFYGSaT £ fQlFdAYSydldAzy F
centres de tri et de distribution, desolutions alternatives de transport ont été mises encglaRégionalement

des navettes ont été misen place entre les maternités et IGRDNPar ailleurs, des points de collecte, le plus

souvent au sein de laboratoire de biologie, ont été instaurés pour les prélévements réalisés en libéral.

Les navettes onété mises en place durant le mois de mars et ont été progressivement arrétés en juin et juillet
2020. Certaines organisations ledggionales reposant sur desansports existants ont été maintenus au
décours de cette crise.

Pour les Départements et Régici R QehSINIPNBf S& RAFFAOdzZ 6S& RQFOKSYAYySYSy
conséquence des fermetures des aéroports et de la diminution des vols entres les DROM et la métropole.
Concernant Mayotte, lorsque les vols ont été interrompus, le transport desrds a pu continuer vers la

métropole en empruntant le pont aérien mis en place.
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I 2YyOSNY I yi tQlF OKSYAYSYSy( RiSden évidente NaR@cessi@® A yOINRNING IRSdYJ /
fonctionnement actuekt R Q dzy' A Fleshdwalap@epidur faciliter leur repérage.

4.6.2.Covid-19 et Sorties précoces

tFNFEE8tSYSylG | dzE RAFTFAOMZ 1S4 RQFOKSYAYySYSyiz RS 2 Y
confrontés a une augmentation des sorties précoces au sein des maternités et augmentation de la
réalisation des prélévements du dépistage néonatal en libéral.

Pour ce faire, i été nécessairdWA y T 2 NMSRF RE&HA 2y ySta yQleryd LIk a tQKF o
néonatal sur les bonnes pratiques de prélevemées liens ves les vidéos produites par le Centre National de
Coordination du Dépistage Néonatal ont été diffusés pour répondre au besoin.

4.6.3.Covid-19 et Modification des pratiques de prélevement

La crise du Cowtl9 a impacté la réalisation des préléevements. En eiffet,pu étre observé une switilisation

des solutions hydr@lcooliques au sein de certaines maternités, aboutissant & une imprégnation des buvards
par cette solution et a une détérioration des prélevements. En pratiqueCRBNont alerté le CNCDN e |
Commission Biologie de cette problématique suite & des augmentations importaniesales de fauypositifs

de la phénylcétonurie, conséquences du dépdt de solution hgdiroolique sur le buvard.

4.6.4.Covid-19 et risque de Contamination

Enfin, desaleB&d 2y G SGS NBY2y(iSS& +Fdz /b/5b O2yOSNYylyid fSa
Covid19.

{dzA S £t RSa SOKFy3aSa SyiNB S /b/5b SiG € QSldzA LIS 2 LISN.
Necker et aux données disponibles dans la litérat il ne semblait pas exister de risque de contamination par

fS aly3 LINBaSyid adzNJ f Sa o6 dz@dl HREne BomBuyhicatiofi érice $els a¥td NB  LJ2
effectuée auprés de€RDNpréconisant de maintenir une transmission habituelle deprég&vements.

[ QSyaSyofS RS 0Sa LRAyida I FlLAd tQ202Si RQdzyS FAOKS |
santé, transmise aux acteurs du dépistage néonatal.
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RECOMMANDATIONS RELATIVES AU DEPISTAGE NEO NATAL EN
PERIODE D’EPIDEMIE A COVID-19

v

Compte tenu des conséquences d'un retard diagnostique sur la santé des nouveau-
nés, le depistage néonatal ne doit pas é&tre différé. Dans le cadre de I'épidémie de
COVID 19, cette fiche présents |a conduite a tenir en phase 3 du plan gouvernemental.
Une mise & jour réguliere de ces recommandations est consultable 3 I'adresse
suivante : hitps:/fwww gouvernement frinfo-coronavirus.

Technique de prélévement : réalisation du prélévement de sang au
talon

Les recommandations habituelles de prélévement restent en vigueur :

= Se laver les mains et utiliser toutes les précautions appropnées comme le port
de gants non poudrés,

» Desinfecter le talon et bien secher avant le prélevement,

= Piguer sur une des faces latérales du talon avec une lancette 4 pointe courte,

= Presser |a cheville avec |a main pour faciliter 'écoulement du sang,

» Déposer en une fois une goutte de sang dans chaque rond de dépose au niveau
du buvard. La goutte doit éire assez importante pour remplir d'emblée tout le
rond imprimé et l'imprégner recto-verso.

De plus, toutes les précautions habituelles doivent étre mises en ceuvre pour
éviter les contaminations extérieures :

» Me déposer le buvard que sur des surfaces propres et séches,

Avant manipulation du buvard, s’assurer que vos mains sont séches. La présence
de solution hydro-alcoolique positive faussement les dosages de
phénylalanine.

» Me pas manipuler le buvard en le tenant par la zone de dépét d'échantillon,
méme avant le prélévement,

= Siplusieurs prélévements sont envoyés dans la méme enveloppe, les disposer
« téte-béche » pour éviter une superposition des taches,

= Laisser sécher les taches de sang en placant le buvard en position horizontale.

15,/04/2020

CAOKS RS wSO2YYlIYyRFGA2YE NBf I ( hiddnieddQwid®SLIAZGI IS y ¢
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\

uilere alerte droit de retraitLa Poste CRDN Normandie
wRégions impactéesCVL, HdF, Nancy, Occitanie
wRégions non impactéedRA, PdL, IdF, Strasbourg, PACA, BFC, Bretagn
Guyane

WCNCDN Communication auxRDI\IContact aveta PostelesAR Spour
préparationsubstitution et Tracageles étapes

D

J

uRépétition alertd_a PosteOccitanie

WCNCDNRécupération d'un Contact national et régional en Occitanie laxec
Poste

\

owAlerte sortie précoce maternitésgrand Est et Normandie

uRégions maintenant impactée plaa Poste IdF, PACA, BFC, Strasbourg

WCNCDN Sensibilisatioha Posteau fonctionnement du DNN et
Communication aux R DIl Certaines boites aux lettres ne sont plus relevéegs.
Sensibilisation sorties précoces

wAlerte Faux Positifsurutilisation du SHACRDN Bretagne)

J

~N

WCNCDNContact Nationala Poste premiéres sollutions alternatives
envisagees

wAlerte sur buvard avec mére COVID+: retour des EOHH (empaquetemen
spécifique)

J

\

WCNCDNontact Nationala Poste
wCommunication en interne et sensibilisation des équipes
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\

wAlerte augmentation des délais d'acheminement: centre de tris
régionnaux fermés

wMise en place d'organisation palliative locales : coursiefgjse de
prestataire extérieurl(a Réunio)y ...

WCNCDNréuionDGY DGO La Poste promesse de mise en place de
sollution palliative y

~N

WCNCDN Communication aux RDXIDGS DGOS et promesse de
substitution aux diffcultés d'acheminement de la Poste

uEnquéte sur les surcouts liés a la mise en place de navettes afin de realiser
I'acheminement des buvards

oAlerte retards diagnostiques et mises en place circuit parralléles :
Biologistics ou autres

J

~N

uMise en place d'organisation alternatives dans les différentes régions
retour a la normale dans les régions avec organisation alternatives

GAlerte sur situation Mayotte: fermeture de I'aéroport et maintien des

o =100k lalzrel( seuls vols militaires

WCNCDN réunion avec Ministére

Mars )
N
wAugmentation des Guthrie <48h en lien avec les sorties précoces
WCNCDN transmission des questions a la commision Biologie
Semaine 6 wMayotte : vaIidfition utilisatiop du pont Aé.ri<,er1
' uRecommandations HAS sortie de maternité a H48
Auvril )

WCNCDNPoint d'étape aveta Poste Pour Buvards non acheminées, )
possibilité de se retourner vers la poste pour les suivre buvard par buyard
et les récupérer

WHCSP : conséquence sur prise en charge des enfants malades des sorties
Semaine 1 iaees
. WCNCDN questions aux médecins référents sur impact des sorties prégoces

Avril : PCU (risque FP), HC (Risque FP), drep (pas d'impact) y,
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4.7.Réunion des CRDN

Dansa Sa YAaaizyax €S /b/5b aQShGFAG Sy3aFr3aS b NBdzy AN | dz

Aprés une premiére réunion en mars 2019, la seconde réunion des Centres Régionaux de Dépistage Néonatal
4QSad RSNRdAzZ SS €S mn YIA HnunX Sy @GAaA202yFSNBYyOS Rdz

Au cours de cette réunion, il a été rappelé les organisationsjnig#utions, ainsi que les modalités de
communication entre le CNCDN et les CRDN.

[ QAYLI OG RS tF ONRXaA
AaSNIAOS NBYRdz LI NJ f
de crise, mais aussi le délai de pré&ment.

S &FyAGFEANB &dz2NJ £ S RSLA&GH3S 2y
S ANRBAzZLIS [ t2a0GS O2yOSNYyIlLyid f QI Of
ELl2aSad hy & NBGNRAIAG y2il YY!

Enfin, les projets 2020021y2 y i S0 S
8 ROAYTF2NXYIFGA2y > S tSa tASya ¢t

S
f QS@2tdziAz2zy Rdz aeali S

v

4.8.Buvards « en errance »

Les buvards «n errance» sont les buvards réceptionnés au sein du Centre National de Coordination du
5SLIAadGrasS bs2ylrart SG ljdza yQ2y i R2y O LI & &adzAi @i tS OAl
buvardsprésentantuneS NNB dzNJ RRUzRRBy &I 89Sy @St 21LJJS + SGS oAYSS I d

I'LINBA fF YAasS Sy LX I OST SehemancedrBR ROy diikcuSédthtionRéS a8 06 dzg | |
en 2020 (contre 54 en 2019). Aucun ne présentait de résultats suspects.

Les enfats dont les buvards étaient adressés au CNCDN étaient majoritairement originaires de Nouvelle
LljdZA G AYySY O0mMHOX RQLEfS RS CNIyOS o6yuv Si RQ! dzOSNHYS wK

Pour 39 des 73 buvards, le prélevement a été réalisé a domicile.

tF N FAffSdNEZY (b 1S RDSHYININBS B2 | dz O2dzNA RSH5 BrSdaE O2 y T A
premier confinement (17 mars au 10 mai), 15 lors du second confinement (30 octobre au 15 décembre).

4.9.Projets a venir

4.9.1.Extension du dépistage aux Erreurs Innées du Métabolisme

EnHAHANnX € 11 dziS ' dzi2NAGS RS {FydS | LldzoftAS asSa NBO2
national de dépistage néonatal a une ou plusieurs erreurs innées du métabolisme par spectrométrie de masse
Sy GFryRSY® [ 1! { [Ile DNGaOemaMdiessivantsR Bogbclyshtidrie, Nikucinose,

tyrosinémie de type 1, acidurie glutarique de type 1, acidurie isovalérique, déficit erydiéginase des
hydroxyacylCoA de chaine longue, déficit en captation de carnitine.
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extension du programme national de dépistage néonatal a ces erreurs innées du métabolisme.

492# 071 ACETT A8OT A AAOA TAOEITAI A AO DPOI GCOAI T A T AOE

Enparalléledé QS @I f dz GA2y RS fI FlLAaloAfAGS RQdzyS SEGSyarzy
aSLJi SNNBdzZNE AyySSa& Rdz YSGlFo2tAAYSTI dzy GNI @FAf  adzNJ f |

RS LI NI tF ySOSaal ANBNSIIRA 2130 A 123/ dzWdA G lRRIGIBYSENIRIQAYGT & SE
de réfléchir conjointement a la construction de cette base de données.

4.9.3.Evolution du Buvard

En 2020, un groupe de travail a été mis en place pour évddueécessittR Qdzy' S S @2 f ddide2y Rdz ¢
dépistage néonatal. En 2021, une enquéte a été adressée aux professionnels pour mieux conmaitre le
besoins Cette enquéte aconduit f QSf I 602N} A2y RS LINBLIRAAGAZYyao®

4.9.4.Acheminement des Buvards

{dzA 0SS F dzE RAFTFAOdzA (i SaR BN YOK StYQAWSWSY v NByD2lyiwsS avY !l NJj d
dzy GNI @FAf | SGS YSyS O2yOSNYylyd fQS@2ftdziazy RS QI Of
Poste et le ministére des Solidarités et de la Sanés. recommandations issues de ce tihvat été mises en

place en 2021.

4.9.5.Refus du dépistage néonatal

Suite aux constats de 2019 concernant une augmentation du nombre de refus du dépistage néonatal, le CNCDN

a initié une étude sur le refus du dépistage néonatal en décembre 2020. Dur@rt Yy SS wnum> RSa S
2yid SGiS NBIFfA&ASA FdzZZINBA RS LINRPFSaarzyySta O2yFTNRYG(S:
dépistage néonatal.
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5. Bilan du programme national de dépistage néonatal

Le programme national de dépistage néonatal c8uvr f QSyY aSYo6f S Rdz niéGoNdeR G 2 A NB
RSLI NLGSYSyGa Simer (ORAM)2e dépisR@e2cdniexdai maladiepour les enfants nés

2dzalj dzQl dz on yla @IENEaEBuriePEUWEN f QK& LJ2 i K& NREEGA St K22y ISINVLAE (il - af
congéritale des surrénale¢HCS)la drépanocytose et la muciseidose.Pour les enfants nés a partir di' 1

décembre 2020, une sixieme maladie a été ajoutée au programme national de dépistage nétmdédicit en

MCAD

[ QSyaSyYof S -nisSsiconge®z@IG M2 £ S RS LIA a i [daé&muBbSiscitiose et du {ékicit R
en MCAD[ S RSLWA&GF3IS RS fQl/{ S&d NBIFIfAAS LIdz2N fQ
aSYlFAySa RQEninde/depisldde §Sla dpépanocytose est ciblé en opétie et systématique dans
fSa RSLINILSYSyil#erSG NBIA2Yy A RQhdzi NB

Ql
Y (

5.1.Méthodologie et Présentation des résultats

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

- Des statistiquesnédicalesnvoyées trimestriellement,
- 554 FTAOKSA RAIRSGFEAAFINQEEAGTA AREY RERA adzaLISOG0
- Desndicateursremontés annuellement

5.1.1.Statistiques médicales

[ S&a adGlFdAaidAaljdzSa YSRAOFE Sa RS f Ql wWyiS$S NBOGIWA WY St Rdzd/
CRDMAntennesentrele f'21 y @3ASNI Si tS 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 d&il de ces cgpar pathologie et par
région ont été élaborés a partir de ces informations.

Les données concaténées ont été présentées aux CRDN pour validation avant intégration au sein du rapport
RQFOGAGBAGS® 9y OFa RS RA dédenkiRes gtdietadEmarikiéed auk CRDAINSY | G A 2y
intégrées dans les résultats présentés.

5.1.2.Fiches diagnostiques

Lesfiches diagnostiques (Annexes 4&116) sont complétées par les médecins référents qui affirment ou
infirment le diagnostic. Elles sont ensufamontées 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,
fSa FTAOKSa az2yid NByg@g2esSa LIdzN t QSy a S edantS comBés Sy Tl y i
malades.

Un travailLJ2 dzNJ | éxBadeiiéNdoncethant les fiches des enfants malades a été effectué par le CNCDN.
I'LINBA O2YLI NIXAaz2y @SSO fSa adlraradialjdsSa YSRAOINE S& Si
dessixpathologiesRSLIA a3 SSax €S /b/5b aQSaid NI LLNRBOKS Rdz / w5b L
Selon les pathologies &s conclusions diagnostiques, les fiches diagnostiques peuvent étre remontées par les

médecins référents plusieurs mois aprés la naissance. Le CNCDNAa@®lo f QSy aSyof S RSa FAiOK
juillet 2021 pour les enfants prélevés entre 1€ jJanvier 2@0 et le 31 décembre 22D présentant une desix

pathologies du dépistage néatal. [ I RIS RS NBOSLIiA2Yy Rdz 0dz0lF NRQly Y
LI & SGS LkraaraotsS RQFYIFIft@aSNE O2YYS LRdzNJ fSa a al

réceptionné en 2R0. Du fait de cette période temporelle |égérement différente entre les statistiques
médicales et les fiches diagnostiques, il petit®ed § SNJ RS& Gl NAF GA2y&a t €1 YINHS
malades.

[ QSELX 2A 01 GARGA RSy (OSTar OF AiGRSE RS Ol &4 &4dzAaLISOG || LISNXYAaA
générales (sexe, poids de naissance, terme, taille de naissance), lasddélad RS LINBf § SYSy iz R
confirmation, de traitement) ainsi que les examens complémentaires réalisés.

5.1.3.Indicateurs

[ QFNN3GS Rdz HH TSINR GNiletes @RDN HaNEOrendosian CISCDN. Oy RtkodMe (i S dz
ainsi:

1 Concernant I'étap@ré-analytique :

- 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;

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

- Date duprélévement :

- 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 prélevements hors délai/nombre de prélévements réalisés ;

- Délai d'acheminement durplévement :

- 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 accueillant le nouveau
né et en ville ;

- Nombre d'examens hors déldiacheminement/nombre d'examens acheminés ;

- Qualité du prélevement

- Taux de prélevements non conformes nécessitant un second prélevement (nombre de
prélévements norconformes / nombre de naissances) au total, et par maternité ou service
accueillant le noueauné 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 chque 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 du délai de réalisation du dépistage (date de validatiorésultat du dépistagedate 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 (nombre de résultats 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 (résultat limite) par type de maladie dépistée
(nombre de résulta 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 naissance (date de
1°"° consultation diagnostique avec le pétimréférent - date de naissance) par maladie dépistée ;

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

- Nombre de consultations et dedts 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 malades) par maladie dépistée.

1 Concernant le DNN dans sonsemble :

- 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 territoire du CRDN)
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).

9Y HAHANX YIFEANB fF YAaS SygndeXesidiBateRre ardzjrantieshétdrdgédaitt & G I y
SGS NBGUNRAzISS RlIya tSa AyF2NNIGA2ya GNIyavYAaAa LI N fSa
de ces indicateurse poursui® t F NJ F Af £ SdzZNESE fI YAasS Sy biRokRa®2 RQdzyS
devraitLISNY SGGNBE RQAYGSNNRISNI RANBOGSYSyld SiG RS Tl ®2y K2Y

Le nombre de CRDN ayant transmis les indicateurs est illdatrle tableau alessous.

CRDN ayant fait remonter

CRDN les indicateurs
Métropole 12 9
Outre-Mer 5 >

Total 17 14

Tableaul : Remontées des indicateurs par les CRDN

Néanmoins, a partir des données disponibles dans les indicateurs remontées g&Dasil a étépossible de
RNB&A&ASNI IjdzStljdzSa O2yaidldiada RQ2NRNB ISy SNI dzE®
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5.2.Données Générales

5.2.1.Dépistage et Refus

En 2@0, 702 786nouveaunés ont été testés en métropole 80 035en OutreMer (DRON). A partir de 2020,

tfSa SyFlyida ysSa S RSLIA a{iMeanelsar plsSconfptaiii§éde norfbheNR (G 2 A NB a
nouveaunés dépistés en Métropole est en baisse constante depuis A0d9données 2018 étaient partielles

Rdz FIFAG RS& OKI y3EBinvFayiaafaQ | RRIINEBAI2yYA all dz ABNB®IANI YYS yIE A2yl
est quasiment exhaustiyées refus ne concernant quB®9enfants en 2@0, soit 0,04%

Lenombre derefusestnéanmoins a surveiller, du fait de leaugmentationentre 2010et 2019en métropole
et en OutreMer.

2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2019 2020

Métropole NN dépistés 805958 793988 789384 783964 781880 761841 743431 728341 703297 715759 702786

Refus 74 98 120 192 234 263 265 271 247 328 295
Outre Mer NN dépistés 47 387 46 416 46 695 45 606 46 738 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39 035
Refus 0 1 0 1 4 4 12 7 10 15 14

France NN dépistés 853345 840404 836079 829570 828618 809078 791387 775961 750814 763706 741821
Refus 74 99 120 193 238 267 277 278 257 343 309

Tableau DA : Evolution du nombre de nouveanes dépistés et du nombre de refus depuid@0

Au niveau régional, il semble exister des disparités entre territoires, avea@fles plus nombreuxecensés sur

certains territoires.Du fait des faibles effectifs, un8 i dzZRS f 2y IAGdzRAY IS Said ysoOSa
certaines tendances observées sont spécifigeesx année2018,2019 et 20200u retrouvées de fagon plus

pérennes enécessitant alors une meilleure sensibilisation des équipes.
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Nombre de NN

Région testés Refus Taux de refus (%)

Auvergne Rhone-Alpes 86 707 32 0,04%

Gourgogne Franche-come 2samr n oo
wege  mmws a oo
Cemvevaldetore  ame e oosh
Genags  osam v oo
asdeFamce  eaass v oo
ledeFrance 0w o oo
Nomande  msw T oo
NoweleAquiane  swo S oo
octane  sas w oo
eacacose  em w oow
Paysdelatoe  mow s ooms
Métropole 702 786 295 0,04%

Guadeloupe 5318 1 0,02%

Gwene soos s oows
e s s o1
veyors s . oo
ledetaramion pae s oows
Outre-Mer 39 035 14 0,04%

Total 741 821 309 0,04%

Tableau D& : Nombre de nouveanés testés et nombre de refus par région er2@0
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5.2.2.Prélevement, Acheminement et Qualité du Prélevement

Concernanie prélevement en 2020, et a partir ddsnnées disponibles au sein des indicateurs remontés par

les CRDN, la trés grande majorité de ces derniers sont réalisés entre 48h et 5 jours de vie, tel que précisé dans
fQFNNEGS Rdz HH FTSONRSNI Hnanmy NBf I (A TFgenéohathlzretdutayfa al G A2y
des examens de biologie médicale

Sur les 41900 données disponibles,7B3 prélévements ont été réalisés avant 48 heures de vie, soit 0,42% et
2ncp tQ2yd SGS | LOMBY% p 22dz2NB RS @AS>T azal

Par ailleurs, la médiane de prélevemigenseignée au sein des fiches diagnostiques remontées p&REN
reste constante a 3 jours depuis 2010.

Evolution du délai median (rouge) et moven (bleu)
entre la date de naissance et la date de prélévement

AUl Wririee

T T T
A A A And T A A NS I AT AN And 0 AN
LUV U1 Fall ZULa LUls o)W LU0 UL U1 LULE FatELl

Médiane et moyenne du délai de prélévement des enfants atteints par une des pathologies du dépistage
néonatal (hors drépanocytose) depuis 2010

QRYOSNYyIyG fQF OKSYAYSYSy (1000 Raéh@minéndzgs: daR algs danrzds) éthiét oy n
disponibles, 10677 étaient supérieurs a 4 jours, soit 27,90%.

[ QL YYSS unun I fFNBSYSyid SGS AYLI OGSS LJ NltfekefecONRA &S &t
lyS O2YLI NFA&2y | dzE R2yySSa wnum &SNI ysSOS&aal ANB Lk dz
lié & cete situation conjoncturell® dz & QAf &aQAYyaONRG RIFIyd RS&a RATFTTFAOAA GSa

Concernant la médian® Q I O KrSe¥iticglchlée a partir des fiches diagnostiques remontées paCRBN
elle reste constante a 4 jours depuis 2016.
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Evolution du délai d'acheminement median (rouge) et moyen (bleu)

Par année

T T T T T T
2006 2017 2018 2019 2020

ROI OKSYAYSYSyid O6RStIFA Sy

aSRALFLYS Si Y28SyyS Rdz RSt A
la réalisation du prélévementiies enfants atteints par une des pathologies du dépistage néonatal (hors
drépanocytose) depuis 2010

Enfin, concernant la qualité des prélévements, une-nonformité du prélévement, se traduisant en pratique
par un préleement nontechnicable ou insuffiant a été retrouvé dans 0,55% des situations (259 sur

597926 prélévements renseignés).
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5.3.Dépistage Phénylcétonurie

Le dépistage néonatal de la phénylcétonurie existe en Franceisl@pd2. Depuis, plus de trenténg millions
de nouveawnésont ététestés pour cette pathologie.

t I NJ OS RSLA&GIIST RAFTFSNBYyGESa T2 NY&&AANH QKBakdfidddak Sy & f | €
actuelle comprend

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

En2020,f QAY OARSYOS Sy CNI yOS RSO018p 9tyK $ yeRfdfi Ay deNRES | S zais
alors de 1/7 57Q

Les délais calculés a partirde TA OKSa RQA RS yactsontSidilaites 22cgus retR@/és@n 20194 dza

Pour la PCU
- Délai de prélevementmédiane a 3 jours,
- Délai de résultat du prélevemenmédiane a 7 jours,
- Délai de confirmation diagnostiquenédiane a 11 jours,
- Délai de traitement médiane a 2 jours.
t 2dzvME QI

- Délai de prélevementmédiane a 3 jours,
- Délai de résultat du prélévemenmédiane a 7 jours,
- Délai de confirmation diagnostiquenédiane a @ jours.

Au dernier trimestre 2020, leechniques de dosagde la phénylcétonurieont évoluées. Au ®l décembre
HnHnY fQSyasSyoftS RS&a f102NF2ANBSa RS& /w5b NBFfA&FAS)
tandem, en lien avec la mise en place du dépistage du déficit en MCAD.
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PCU- Données depuis la mise en place du dépistage de la phénylcé tonurie

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

Auvergne Rhone- 3 838 869 217 217 7 1717 691 1/8845
Alpes
Bourgogne Franche- 1516 209 124 68 1 1/12 227 1/7897
Comté
Bretagne 1510 434 67 24 0 1/22544 1/16 598
Centre Val de Loire 1126 465 55 17 0 1/20481 1/ 15 645
Grand Est 3268 723 277 159 15 1/11 800 1/7497
Hauts de France 3 867 582 305 154 1 1/12 681 1/8426
lle de France 7 699 116 427 441 17 1/18 031 1/8870
Normandie 1717 907 140 44 1 1/12271 1/9336
Nouvelle Aquitaine 2051421 111 72 1 1/18 841 1/11 210
Occitanie 2 977 943 174 136 0 1/17 115 1/9 606
PACA-Corse 2732779 201 120 2 1/13 596 1/8513
Pays de la Loire 2671114 111 77 3 1/24 064 1/14208
Métropole 34 978 562 2 209 1529 48 1/15835 1/9 358
Guadeloupe 254 371 4 2 1 1/63593 1/42 395
Guyane 195 649 0 1 0 - 1/195 649
Martinique 212 178 8 3 0 1/26 522 1/19289
Mayotte 173 300 0 0 0 - -
lle de la Réunion 553 092 5 5 2 1/110618 1/55 309

Outre-Mer 1 388 590 1/81682 1/49593

Total 36 367 152 2226 1540 51 1/16 337 1/9657

TableauPCU1 : Dépistagede la phénylcétonurie depuis sa mise en plétg72)
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1/12 27

1
w 1/ 11 800

L 1/20 481

1/ 24 064

Légende
e CRDN
Fréquence de la
phénylcétonurie
1 < 1/20 000
[ 1/15 000 - 1/20 000
N 1/13 000 - 1/14 999
Bl - 1/13 000

1/18 841

11/13 596

0 100 200 300 400 km *

CartePCUL1 : Incidencede |la phénylcétonurie par région depuis sa mise en pla8&2)
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1714 208 Légende

e (CRDN

Fréquence des
hyperphénylalaninémies
(PCU + HPM)
[ < 1/15 000
[] 1/10 000 - 1/15 000
I 1/8 000 - 1/9 999
Il > 1/3 000

11/8513
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CartePCU2 : Incidencedes hyperphénylalaninémid®CU + HPM) depuis isise en plac€1972)
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PCU- Données 2020

Nombre Malades Fréauence Autres
Région de NN PCU q(l) - -
testés 1) HPM (4) Frequence  Fréquence For_me
HPM HPM+PCU Maligne

Auvergne 86 707 8 1710838 4 1/21677  1/7226 0
Rhone-Alpes
Bourgogne 55 477 2 1/12 739 2 1/12739  1/6369 0
Franche-Comté
Bretagne 31785 0 - 2 1/ 15 893 1/15 893 0
Centre Val de 24 382 2 1/12 191 0 ; 1/12191 0
Loire
Grand Est 53 391 4 1/13 348 3 1/17 797 1/7 627 0
Hauts de

64 455 4 1/16 114 2 1/32228 1/10 743 0
France
lle de France 170 480 13 1/13 114 14 1/12 177 1/6314 0
Normandie 32 597 6 1/5433 3 1/10 866 1/3622 0
Nouvelle 53 740 3 1/17 913 3 1/17913  1/8957 0
Aquitaine
Occitanie 56 435 6 1/9 406 3 1/18 812 1/6271 0
PACA-Corse 64 327 6 1/10721 4 1/16 082 1/6433 0
Pays de la Loire 39 010 3 1/13 003 1 1/ 39 010 1/9 753 0

1/12 330 1/17 141 1/7 171

Guadeloupe 5318 0 - 0 - - 0
Guyane 8 004 0 - 0 - - 0
Martinique 3537 0 - 0 - - 0
Mayotte 8 897 0 - 0 - - 0
lle de la 13 279 0 ; 0 ; ; 0
Réunion
Outre-Mer 39 035 0] - 0] - - (0]
Total 741 821 57 1/13014 41 1/18 093 1/7570 0

TableauPCU2 : Résultats du dépistee de la phénylcétonurie en 20
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PCU- Evolution 20 10-2020

2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

NN testés 805958 793988 789384 783964 781880 761841 743431 728341 703297 715759 702786
NN malades PCU 53 43 46 45 51 37 37 33 51 48 57
Incidence 1/15207 1/18465 1/17161 1/17421 1/15331 1/20590 1/20093 1/22071 1/13790 1/14912 1/ 12330
NN avec HPM 52 50 55 49 40 41 31 43 58 40 41

Incidence PCU +
HPM

TableauPCU3 : Evolutiondu dépistage de la phénylcétonurie erafce métropolitaine depuis 20

1/7676 1/8538 1/7816 1/8340 1/8592 1/9767 1/10933 1/9583 1/6452 1/8134 1/7171

Outre-Mer 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020
NN testés 47387 46 416 46 695 45 606 46 738 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39035
NN malades PCU 3 1 1 0 0 0 1 1 1 0 0
Incidence 1/15796 1/46 416 1/46 695 - - - 1/47 956 1/47 620 1/47 517 - -

TableauPCW4 : Evolution du dépistage de la phénylcétmie en OutreMer depuis 2040

2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

NN testés 853345 840404 836079 829570 828618 809078 791387 775961 750814 763706 741821
NN malades PCU 56 44 47 45 51 37 38 34 52 48 57
Incidence 1/15238 1/19100 1/17789 1/18435 1/16247 1/21867 1/20826 1/22822 1/14439 1/15911 1/13014
NN avec HPM 52 50 56 50 40 51 32 43 58 40 41

Incidence PCU +
HPM

TableauPCU5 : Evolution du dépistage de la phéogtonurie en France depuis 201

1/7901 1/8940 1/8117 1/8732 1/9106 1/9194 1/11306 1/10077 1/6826 1/8678 1/7570

[ QF y Y286t marquée pauneincidenceimportante de phénylcétonuriesy7 cas recenséd,/13 014) sans
évolution def AQY O A R S yiefhéRyflaninénile modérée 14as recensés).
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Au T juillet 2021, le CNCDN a récupéré et saBsF A OKS&a RQARSYUGATFTAOFIGA2y RS OF a
Ont été exclues

- 5 fiches ne présentat pas de conclusion diagnostique,
- 5 fiches correspondant a des faux positifs,
- 2fichesretrouvafi dzy'S F dziNB SGA2f23AS bt f QKE@LISNLIKSyeft!

Au final93 fiches ont été exploitées pour la phénylcétonuB8R Q Sy T | v (i phéOyaéfonuitlsRE0
RQSYTlyida LINBaSyidlyld dzyS KmoddeNIIKSyeflfl yAySYAS Iy

[ S& FTAOKSa O2YLINBYyySyiG RSa AYyF2NNIGA2YyE 3ISYSNIf RQ
des informations relatives a la confirmation et defoimations en rapport avec le traitement.

Fiches Diagnostiques z Données générales

Sur le93fiches exploitées S &SES RS f QSyFLyd Sl Al LOEBW EABIR Y& DH
sexemasculin

Information Générale Effectif ler Quartile Médiane 3eme Quartile Moyenne
Terme 93 38 39 40 39

Poids & la naissance 93 2960 3270 35600 3255
(engrammes)  ~ ~ _— - -
Taille a la naissance 55 48 50 51 49
enem) L L L L L L L L L e L e e L o o__-____
Périmétre cranien a la 54 33 34 35 24

naissance (en cm)

Tableau PCB: Terme, Poidst F Af £ S SG t SNAYSGNSE / NNyASyenR®a Sy Flyida |

30 4 18

Effecitf

31 32 33 34 35 36 37 38 39 40 41 42
Terme en Semaines d'aménorrhées (SA)

Poids en grammes

GraphiqguePCUY ¢ SN¥S Si t2ARa RS& Syehkogaia | GGSAyida RS t/ |

NS
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I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal

Délais

Les délais présentés sont ceux calculables a partir des fiches. lls sont aliedaifacon suivante :

- délai de prélevement délai entre la date de réalisation du prélevement et la date de

naissance.

- délaiderésultay RSt F A Sy idNB dsiésuRatshiSogigues? CRDSI ¥tlardaty” R

de naissance.
- délai de diagnosticdélai entre la confirmation diagnostique et la date de naissance.

- délaidetraitementy RSt FA SydiNB fI RIFEGS RQAYAGAFGA

[ QK & LIS Nhiifeig gefmiarferite transitoire ne nécessitant pas de traitements, le délai de traitement

peut étre calculé.

Nombre de PCU
Délais fiches de -
malades Minimum 2" Mediane  °™  Maximum Moyenne
Quartile Quartile
Délai Prélevement 53 2 3 3 3 7 3
Délai Résultat 53 4 6 7 9 13 8
Délai Diagnostic 53 6 8 11 14 24 12
Délai Traitement 52 4 10 12 15 68 14

Tableau PC : Délaisen jourde prise en charge des enfants atteints de R&12020

Nombre de HPM
Région fiches de -
malades Minimum 2" Meédiane  S°™  Maximum Moyenne
Quartile Quartile
Délai Prélevement 40 2 3 3 3 9 3
Délai Résultat 38 4 6 7 9 15 8
Délai Diagnostic 38 7 12 19 28 59 22

Tableau PCI8 : Délaisen jourde prise encharge d&y T Vi ad | (eén8R¢/1a RQlI t a
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Données du dépistage

Le dosage de la phénylalanine de dépistage a retrouvé des taux de phénylalanine all@ffuaeol/L 21200
pmol/L.

Pour les enfants atteints de PCU, la phénylalanine de dépistage était comprise2é8tgemol/L et 1200
pmol/Lavec une médiana 654 umol/L.

t 2dzNJ £ Sa SyFlyda FidSAyda RQItax f FMOOuROBLERIO20WMbILAY S RS
avec une médiane 208 umol/L.
25 +

= B HPM

[}

2 EPCU

L

Taux de Phé a J3 (en umol/L)

Graphique PCA2: Distribution de laphénylalaninede dépistaggen umol/L)chez les enfants atteints de PCU
2 dz R @m 2020
Fiches Diagnostiques z Confirmation
[ Sa SEFYSya RS 02y ¥TANXI (A BygerphBylalaninéngedau Bépistage sbrin O R NB
R2al3S RS O2yFANXIGA2Y RS LIKSyeflflIyAySzT f1I NBIFfAal

urinaires.

Sur les93 fiches saisies91 (97,8%) précisaient ledosage de confirmation de phénylalanirfeour les enfants
atteint de PCU, le dosage de phénylalanine était pésti®z tous les enfants.

I Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [












































































































































































































































































































