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Glossaire des abréviations 

 

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

ABM Agence de Bio-Médecine 

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

ANSM Agence Nationale de Sureté du Médicament 

ANSP Agence Nationale de Santé Publique 

ARS Agence Régionale de Santé 

BM Biologie Moléculaire 

C8 Octanoylcarnitine 

CCNE /ƻƳƛǘŞ /ƻƴǎǳƭǘŀǘƛŦ bŀǘƛƻƴŀƭ ŘΩ9ǘƘƛǉǳŜ 

CF Mucoviscidose ou CysticFibrosis 

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

CNCDN Centre National de Coordination de Dépistage Néonatal 

CNPDN Comité National de Pilotage du Dépistage Néonatal 

COM /ƻƭƭŜŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer 

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

CRCM Centre de Ressources et de Compétences de la Mucoviscidose 

CRDN Centre Régional de Dépistage Néonatal 

DGOS 5ƛǊŜŎǘƛƻƴ DŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩhŦŦǊŜ ŘŜ {ƻƛƴǎ 

DGS Direction Générale de la Santé 

DNN Dépistage Néonatal 

DROM 5ŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘ Ŝǘ wŞƎƛƻƴ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer 

EEQ Evaluation Externe de la Qualité 

GEP Glande en Place 

HAS Haute Autorité de Santé 

HAS Haute Autorité de Santé 

HC Hypothyroïdie congénitale 

HCS Hyperplasie Congénitale des Surrénales 

HPM Hyperphénylalaninémie modérée permanente 

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

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

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

MS/MS Spectrométrie de masse en Tandem 

NC Non Calculable 

NN Nouveau-né(s) 

PCU Phénylcétonurie 

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

SA {ŜƳŀƛƴŜǎ ŘΩŀƳŞƴƻǊǊƘŞŜ 

SDM Syndrome drépanocytaire majeur 

SFDN Société Française du Dépistage Néonatal 



 

 

3 

SFP Société Française de Pédiatrie 

SFSP Société Française de Santé Publique 

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

TOM ¢ŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer 

TS Test de la sueur 

TSH ¢ƘȅǊƻƛŘ {ǘƛƳǳƭŀǘƛƴƎ IƻǊƳƻƴ όaŀǊǉǳŜǳǊ ǎŀƴƎǳƛƴ Řŀƴǎ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜ ƭΩƘȅǇƻǘƘȅǊƻƠŘƛŜ 
congénitale) 
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Introduction  
 

[ŀ ǎǳǊǾŜƴǳŜΣ ŀǳ ŘŞōǳǘ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнлΣ ŘŜ ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ƭƛŞŜ Ł ƭŀ ǇŀƴŘŞƳƛŜ ŘŜ ƭŀ /ƻǾƛŘ-мфΣ ƴΩŀǳǊŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ 

sans conséquences sur le dépistage néonatal (DN).  

Des points de fragilité dans la chaine du processus du dépistage néonatal ont été mis en évidence concernant 

ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎΦ [ŀ ŘŀǘŜ Řǳ ŘŞƳŀǊǊŀƎŜ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Řǳ déficit en MCAD (Déficit en 

Acyl-CoA Déshydrogénase des acides gras à chaîne moyenne) a, quant à elle, été décalée de plusieurs mois.  

 

Malgré les difficultés rencontrées, les acteurs du dépistage néonatal ont témoigné de leur capacité 

ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŦŀŎŜ Ł ǳƴ ŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ et des organisations fortement perturbés, permettant non seulement la 

poursuite du programme national du DN dans de bonnes conditions mais également son extension avec 

ƭΩƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ, retardée mais effective, du dépistage du déficit en MCAD.  

 

[Ŝǎ ƛƳǇŀŎǘǎ ǊŞŜƭǎ ƻǳ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭǎ ŘŜ ƭΩŞǇƛŘŞƳƛŜ ŘŜ ƭŀ /ƻǾƛŘ-мф ǎǳǊ ƭŜ 5b ƻƴǘ ǎƻǳƭƛƎƴŞ ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘΩǳƴ ǎȅǎǘŝƳŜ 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ performant permettant un pilotage du programme national du dépistage néonatal (PNDN). Le 

suivi des indicateurs de qualité du DN (du ŘŞƭŀƛ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ ŀǳ ŘŞƭŀƛ de la première 

consultation diagnostique) a été renforcé.   

 

[ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘΩǳƴŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ƳŀƭŀŘƛŜ όa/!5ύ ŘƛȄ-huit ans après celle de la mucoviscidose a 

également permis aux différents acteurs du DN ŘŜ ǎŜ ǊŞŀǇǇǊƻǇǊƛŜǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŞǘŀǇŜǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜs à sa 

ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ όƳŀǊŎƘŞǎ ŘΩŀŎƘŀǘ ŘŜ ƳŀǘŞǊƛŜƭǎΣ ǘǊŀǾŀǳȄ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƭƻŎŀǳȄΣ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀǊōǊŜǎ ŘŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭǎΣ 

ŎƘƻƛȄ ŘŜǎ ǎŜǳƛƭǎ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜΣ ΧύΦ [Ŝǎ ŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘǎ ƛǎǎǳǎ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀge en 2020 nous seront 

très utiles pour les futures extensions du DN à venir en 2022.   

   

bƻǳǎ ƴŜ Řƻǳǘƻƴǎ Ǉŀǎ ǉǳŜ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ǎƻǊǘƛǊŀ ǊŜƴŦƻǊŎŞ ŘŜ ŎŜǎ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŀŎǉǳƛǎŜ 

en cette année 2020. 

Nous vous souhaitons une bonne lecture de ce document. 

 

 

Emmanuel Rusch  

Responsable du CNCDN 
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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 Néonatal (CNCDN) pour une entrée en fonction le 1
er
 juillet 2018 avec la mission 

ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀge néonatal. 

Le CNCDN remplit trois grandes catégories de missions : 

¶ Les missions dans le domaine épidémiologique, 

¶ Les missions dans le domaine biologique, 

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

Le CNCDN (figure 1)Σ ǇƭŀŎŞ ǎƻǳǎ ƭŀ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƛƭƛǘŞ ŘΩǳƴ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊΣ Ŝǎǘ ŀƴƛƳŞ ǇŀǊ ǳƴ ƳŞŘŜŎƛƴ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ 

projet. Un secrétariat, un data manager et un informaticien (prestataire extérieur) assurent le soutien 

logistique. Des référents pédiatres (1 référent par maladie dépistée), épidémiologiste et biologiste apportent 

leur expertise au CNCDN dans leur domaine de compétence.  

 

 

Figure 1 : Organigramme du CNCDN 

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

¶ assure le fonctionnement des commissions biologie et épidémiologie ;  

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

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

Coordonnateur :
Pr RUSCH Emmanuel

Chargé de Projet :
Dr BREGEAUT Paul

Informaticien:
M BERTHEL Julien

Data Manager : 
M HERBERT Julien

Secrétariat:
Mme GOUYER Audrey

Mme BOUTEILLE Amandine

Référents Pédiatres :
PCU : Pr FEILLET François

HC : Pr LEGER Juliane
HCS : Dr BRETONES Patricia

Mucoviscidose : Dr MUNCK Anne
Drépanocytose : Dr PONDARRE Corinne

Déficit en MCAD : Dr ARNOUX Jean-Baptiste

Référent Epidémiologie 
:

DrGUILLON Leslie

Référent Biologie :
Dr Dufour Diane
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Figure 2 : Organigramme du Programme National de Dépistage Néonatal 
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d'activité du CRDN
Gère les alertes 
régionales

CNCDN

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

Rédaction du rapport annuel d'activité du DNN en s'appuyant sur les deux rapports  annuels 
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Gestion logistique des deux commissions : secrétariat, organisation des réunions, gesiion 
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ANSP

Commission 
épidémiologie
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prélèvement
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Evalue les automates et kits de dosage

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

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

CRDN

HAS
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Documents 
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ANSM
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2. Rapport ÄȭÁÃÔÉÖÉÔï ςπςπ de la Commission Biologie  

2.1. Membres de la commission Biologie  : 
 

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

Biologie 

¶ Dr Caroline RAYNAL, Société Française de Biologie Clinique, 

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

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

¶ Mme Pascale LEVY, Agence de la Biomédecine, 

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

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

¶ Dr Gilles RENOM, Société Française du Dépistage Néonatal, 

¶ Dr Christelle CORNE, Société Française du Dépistage Néonatal, 

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

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

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

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

 

2.2. Missions  : 
 

La Commission Biologie du Dépistage Néonatal, constituée en 2018, ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ en Février, Mai et Octobre 

2020. Ses missions sont définies ainsi :  

¶ Concevoir et évaluer le support (buvard) de prélèvement ;  

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

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

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

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

national ;  

¶ Suivre les alertes de réactovigilance concernant le DN ;  

¶ Préparer la mise en ǆǳǾǊŜ biologique de nouveaux dépistages ;  

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

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

¶ Soutenir ƭΩŀŎŎǊŞŘƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇŀǊǘƛŜ 5bb ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ōƛƻƭƻƎƛŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘ ŀǳȄ /w5b Τ  

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

 

2.3. Fonctionnement et principales activités  
 

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

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

¶ Le coordinateur réélu en 2020 est le Dr David CHEILLAN. 
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¶ Des référents ont été mis en place sur les thématiques suivantes : Buvard, Qualité, Réactovigilance, 

Biologie Moléculaire, Métabolisme, Hormonologie, Drépanocytose. 

¶ Le rythme des réunions est fixé à 4 par an, avec une alternance de réunions en présentiel et de 

réunions en visioconférences. 

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

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

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

Biologie une fois les informations synthétisées. 

[Ŝǎ ƻǳǘƛƭǎ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǇŀǊ ƭŀ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩ!C5tI9 ό5ƛǎǘǊƛōǳǘƛƻƴǎ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜǎΣ {ǘŀǘƛǎǘƛǉǳŜǎ 

médicales) ont été maintenus. Il a été acté la nécesǎƛǘŞ ŘΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ŘƛǎǇƻǎŜǊ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ 

brutes, non retraitées et agrégées. 

 

2.3.1. Buvard  

 

La Commission Biologie a validé le format du buvard 2021. Le format est identique à celui de 2020. En 

ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭŀ /ƻƳƳƛǎǎƛƻƴ 9ǇƛŘŞƳƛƻƭƻƎƛŜΣ ƭŀ /ƻƳƳƛǎǎƛƻƴ .ƛƻƭƻƎƛŜ ŀ ǎƻǳƘŀƛǘŞ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ 

de travail traitant de ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ .ǳǾŀǊŘ ŀŦƛƴ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŜǊ ǳƴŜ refonte de ce dernier ǇƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнн. 

 

2.3.2. Suivi des distributions des paramètres du Dépistage Néonatal  

 

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

CNCDN puis transmises aux différents référents de la CƻƳƳƛǎǎƛƻƴ .ƛƻƭƻƎƛŜ ǇƻǳǊ ŀƴŀƭȅǎŜΦ [ΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

distributions par la Commission Biologie se fait au minimum semestriellement. {ǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнл Ŝǘ ƳŀƭƎǊŞ ƭŀ 

crise sanitaire, globalement tous les paramètres du DN sont restés dans les limites acceptables. 

La Commission Biologie ǎΩƛƴǘŜǊǊƻƎŜ ǎǳǊ :  

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

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

!Ǿŀƴǘ ǘƻǳǘ ŀƧƻǳǘ ŘŜ ǎŜǳƛƭΣ ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ǎƻƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ ǇƻǳǊ ŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩƛƳǇŀŎǘ 

ŘŜ ƭΩŀƧƻǳǘ ŘŜ Ŏe seuil.  

- [ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜƭ ƻǳǘƛƭ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ǇƻǳǊ ǎƛƳǇƭƛŦƛŜǊ ƭŜ ǊŜǘƻǳǊ ŘŜ ŎŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜǇǳƛǎ ƭŜǎ /w5bΦ 

 

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

 

En 2020, la Commission Biologie a participé au suivi de la réalisation des marchés publiques ayant permis 

ƭΩŀŎƘŀǘ Ŝǘ ƭΩƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎǇŜŎǘǊƻƳŝǘǊŜǎ ŘŜ ƳŀǎǎŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜs CRDN. Par ailleurs, lors des 

validations de méthodes au sein des différents laboratoires, la Commission Biologie est restée en appui de ces 

derniers pour faciliter ce processus. 
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En lien avec la filière G2M, la Commission Biologie a participé à la réalisation et à la validation de la fiche 

ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ŏŀǎ suspect pour les enfants dont le dépistage du déficit en MCAD était suspect (Annexe 16), 

comme cela existe pour les autres pathologies dépistées (Annexes 11 à 15).  

Enfin, suite à la mise en place du dépistage du déficit en MCAD au 1
er
 décembre 2020, la Commission Biologie a 

assuré un suivi actif des premiers résultats en analysant les distributions et les données brutes de chaque 

CRDN. Cette évaluation rapprochée a permis une adaptation des seuils relatifs au dépistage du déficit en MCAD 

après deux semaines de fonctionnement, le 17 décembre 2020. [Ŝ ǎŜǳƛƭ ŘΩƻŎǘŀƴƻȅƭŎŀǊƴƛǘƛƴŜ ό/уύ ŀ ŀƛƴǎƛ ŞǘŞ 

augmenté de 0,20µmol/L à 0,30µmol/L (à noter que depuis, le seuil de C8 a de nouveau été augmenté en avril 

2021 à 0,50µmol/L). 

 

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

 

La Commission Biologie a assuré un suivi actif du changement de méthode du dépistage de la PCU, en 

analysant régulièrement les données de distributions et les données brutes des dosages de phénylalanine. Avec 

cette évaluation régulière, la Commission Biologie a pu statuer sur une actualisation du seuil de dépistage de la 

ǇƘŞƴȅƭŎŞǘƻƴǳǊƛŜ Ŝƴ нлнлΣ ŀǾŜŎ ƳƛǎŜ Ŝƴ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ƭŜ о ƴƻǾŜƳōǊŜ нлнлΦ [Ŝ ǎŜǳƛƭ ŘΩŀŎǘƛƻƴ Ŝǎǘ ǇŀǎǎŞ ŘŜ улҡƳƻƭκ[ 

à 100µmol/L puis à 120µmol/L. 

 

2.3.5. Evaluation Externes de la Qualité (EEQ) 

 

Suite au travail mené en 2019 avec la société Asqualab® concernant des évaluations externes de la qualité 

ό99vύ ǇǊƻǇǊŜǎ ŀǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ŝƴ CǊŀƴŎŜΣ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнл ŀ ŞǘŞ ƳŀǊǉǳŞŜ ǇŀǊ ƭŜ ŘŞƳŀǊrage de ce 

ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩ99v pour les paramètres biochimiques, la drépanocytose et la partie biologie moléculaire du 

dépistage de la mucoviscidose. La Commission Biologie a suivi cette mise en place et en a précisé les modalités 

de réalisation.  

 

2.3.6. -ÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎ 'ÒÏÕÐÅ ÄÅ 4ÒÁÖÁÉÌ 1ÕÁÌÉÔï 

 

9ƴ нлнлΣ ƭŀ /ƻƳƳƛǎǎƛƻƴ .ƛƻƭƻƎƛŜ ŀ ǾŀƭƛŘŞ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩǳƴŜ ǊŞŀŎǘƛǾŀǘƛƻƴ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ « Qualité » du dépistage 

néonatal,. Le 11 décembre 2020, le groupe qualité du dépistage néonatal a été constitué. Il comprend :  

- Dr CORNE, coordinatrice du groupe de travail « Qualité », CRDN Auvergne Rhône Alpes,  

- Dr GUENET, CRDN Normandie,  

- Dr LAURO, CRDN Nouvelle-Aquitaine,  

- Dr MESLI, CRDN Nouvelle- Aquitaine,  

- Dr NGUYEN KHOA, CRDN Ile de France,  

- Dr RENOM, CRDN Hauts de France,  

- Dr ROMAIN, CRDN Grand Est. 
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3. 2ÁÐÐÏÒÔ ÄȭÁÃÔÉÖÉÔï ςπ20 de la Commission Epidémiologie  
 

3.1. Membres de la Commission Epidémiologie  
 

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

Epidémiologie 

¶ Dr Fabienne PESSIONE, Agence de Biomédecine,  

¶ Dr Babak KHOSHNOOD, Inserm, 

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

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

¶ Pr Brigitte CHABROL, Société Française de Pédiatrie,  

¶ Pr Régis COUTANT, Société Française du Dépistage Néonatal,  

¶ Dr Samir MESLI, Société Française du Dépistage Néonatal,  

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

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

 

3.2. Missions  : 
 

La Commission Epidémiologie Řǳ 5ŞǇƛǎǘŀƎŜ bŞƻƴŀǘŀƭΣ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞŜ Ŝƴ нлмуΣ ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ Ŝƴ Février, Juin et 

Octobre 2020. Ses missions sont définies ainsi :  

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

Néonatal, 

¶ ±ŀƭƛŘŜǊ ƭŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ Řǳ 5ŞǇƛǎǘŀƎŜ bŞƻƴŀǘŀƭ  ǇǊŞǎŜƴǘŞǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǊŀǇǇƻǊǘ ŀƴƴǳŜƭ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞΣ 

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

de recherche en lien avec ces données,  

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

personnes, 

¶ Proposer des projets de recherche, 

¶ Assurer la visibilité du Dépistage Néonatal, 

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

 

 

 

3.3. Fonctionnement et principales activités  
 

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

Comité National de Pilotage de Dépistage Néonatal. 

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

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

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

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

Epidémiologie une fois les informations synthétisées. 

 

3.3.1. Covid-19  et Indicateurs de Crise  

 

Suite à la crise du Covid-19, la Commission Epidémiologie à statuer sur des indicateurs à remonter en cas de 

futures crises afin de permettre le suivi de la réalisation du dépistage néonatal. Ces indicateurs comprennent :  

- [Ŝ ǇƻǳǊŎŜƴǘŀƎŜ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ǘŀǊŘƛŦΣ  

- [ŀ ƳŞŘƛŀƴŜ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎΣ  

- Le délai de réalisation des examens biologiques de dépistage, 

- Le délai de rendu du résultat du dépistage 

- Et le délai de la première consultation diagnostique.  

 

3.3.2. Suivi épidémiologique  

 

La Commission Epidémiologie a précisé 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 être réalisé au cours de la 

première année. La fréquence du suivi sera réévaluée après une première année de réalisation du 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 être réalisé. 

 

3.3.3. Validation des données ÄÕ 2ÁÐÐÏÒÔ Äȭ!ÃÔÉÖÉÔï 

 

Les données du wŀǇǇƻǊǘ ŘΩ!ŎǘƛǾƛǘŞ Řǳ tǊƻƎǊŀƳƳŜ bŀǘional de Dépistage Néonatal 2019 ont été validées par la 

Commission Epidémiologie.  

 

3.3.4. Evolution du buvard  

 

En 2020, la Commission Epidémiologie du Programme National de Dépistage Néonatal a souhaité un travail sur 

ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩǳƴŜ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ ōǳǾŀǊŘΦ {ǳƛǘŜ ŀǳȄ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ 

(Coordonnateurs de CRDN, Commission Biologie), il a été décidé de mettre en place un groupe de Travail dont 

la mission sera de proposer 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.  

/Ŝ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎΩŜǎǘ ǊŞǳƴƛ ǇƻǳǊ ǎŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ƭŜ нп ƴƻǾŜƳōǊŜ нлнлΦ 
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3.3.5. Projets de recherche  

 

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

- ¦ƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎǳǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ŝǘ ǎǳǊ ƭΩŀƴȄƛŞǘŞ ƛƴŘǳƛǘŜ ǇŀǊ ŎŜǘǘŜ 

information,  

- Un projet de recherche sur les refus du dépistage néonatal. 

Parallèlement à ces projets de recherche, la Commission Epidémiologie souhaite poursuivre son travail de 

réflexion autour du buvard comme support de recherche, via par exemple la construction ŘΩǳƴŜ collection 

ōƛƻƭƻƎƛǉǳŜΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ǎǳǊ ǳƴŜ ŎƘŀǊǘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŘƻƴƴŞŜǎ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭΦ  

 

3.3.6. Communication  

 

[ΩŀƴƴŞŜ нлнл ŀ ŀǳǎǎƛ ŞǘŞ marquée par la volonté de la Commission Epidémiologie de communiquer autour du 

dépistage néonatal, se traduisant en pratique par une diffusion des données du dépistage sur des outils déjà 

disponiblesΣ ŎƻƳƳŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ DŜƻŘŜǎ ŘŜ {ŀƴǘŞ tǳōƭƛǉǳŜ CǊŀƴŎŜΦ 
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4. "ÉÌÁÎ Äȭ!ÃÔÉÖÉÔï ςπ20 du Centre National de Coordination du 

Dépistage Néonatal  
 

4.1. %ÖÏÌÕÔÉÏÎ ÄÅ ÌȭÏÒÇÁÎÉÓÁÔÉÏÎ ÄÕ $ïÐÉÓÔÁÇÅ .éonatal  
 

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

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

[ΩŀǊǊşǘŞ Řǳ нн ŦŞǾǊƛŜǊ нлмуΣ ǊŜƭŀǘƛŦ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊogramme national de dépistage néonatal recourant à 

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

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

qui assuraient jusque-ƭŁ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭΦ 

En 2020, le nombre de structures de dépistages est 17 CRDN et 5 Antennes (figure 3).  
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Figure 3 : Organisation du dépistage néonatal 2020 
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4.2. Alertes  
 

4.2.1. Covid-19 et acheminement des buvards  

 

Confer 4.6 « Impact du Covid-19 sur le programme national de dépistage néonatal » 

 

4.2.2. Buvard  

 

En décembre 2020, une alerte a été lancée par le CRDN Nouvelle Aquitaine concernant une rupture du stock 

des buvards. Le CNCDN, appuyé par le CRDN Centre-Val de Loire a permis la fourniture de buvards afin de 

pallier à cette rupture de stock. En janvier 2021, les commandes de buvards passées pour 2021 ont permis de 

mettre fin à cette alerte.  

 

4.2.3. Imprégnation du Buvard  

 

En décembre 2020, une alerte a été remontée par le CRDN Ile de France concernant des difficultés 

ŘΩƛƳǇǊŞƎƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ōǳǾŀǊŘǎΦ !ǇǊŝǎ ŜƴǉǳşǘŜ ǇŀǊ ƭŀ ǎƻŎƛŞǘŞ tŜǊƪƛƴ9ƭƳŜǊ Ŝǘ ŀǳ ǊŜƎŀǊŘ ŘŜǎ ŞƭŞƳŜƴǘǎ ǉǳƛ ƭŜǳǊ ƻƴǘ 

été transmis, les conditions de stockage ont été incriminées : « ƭΩŀŎǘƛƻƴ ŎƻƳōƛƴŞŜ ŘŜ ƭŀ ŎƘŀƭŜǳǊκƘǳƳƛŘƛǘŞ Ŝǘ 

ŘΩǳƴ ŜƳǇƛƭŜƳŜƴǘ ǇǊƻƭƻƴƎŞ ŎƻƳǇǊƛƳŀƴǘ ƭŀ ǎǘǊǳŎǘǳre des fibres des cartes buvard ». 

 

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

 

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

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

jusǉǳΩŁ ǇŞǊŜƳǇǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ƎŀƳƳŜǎ όƳŀƛ нлнлύΦ 

En accord avec la Commission Biologie, et afin de ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴǘƛƴǳƛǘŞ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ŘŜ ƭŀ 

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 méthode est à privilégier ŀŦƛƴ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŜǊ ƭŀ ŦǳǘǳǊŜ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴΦ [Ŝǎ ǎŜǳƛƭǎ ǾŀƭƛŘŞǎ ǇŀǊ ƭŀ 

/ƻƳƳƛǎǎƛƻƴ .ƛƻƭƻƎƛŜ ǎƻƴǘ ƭŜǎ ǎǳƛǾŀƴǘǎ Υ ǎŜǳƛƭ ŘŜ ǊŜǘŜǎǘ Υ ул ҡƳƻƭκ[Σ ǎŜǳƛƭ ŘΩŀŎǘƛƻƴ Υ млл ҡƳƻƭκ[Φ 

Du fait de la situation sanitaire de 2020, des retards ont été observés à ƭΩƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀǇǇŀǊŜƛƭǎ ŘŜ 

spectrométrie de masse ainsi que dans la formation des personnels.  

- tƻǳǊ ŎŜǳȄ ǉǳƛ ƴΩƻƴǘ Ǉǳ ƛƴǎǘŀƭƭŜǊ ƭŜǳǊ a{κa{ Ŝƴ ŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ ǇŞǊŜƳǇǘƛƻƴ ƻǳ ŘŜ ƭŀ ǊǳǇǘǳǊŜ ŘŜ ǎǘƻŎƪ ŘŜ 

leurs kits mais qui bénéficiaiŜƴǘ ŘΩǳƴ D{t® de la société PerkinElmerΣ ƛƭ ŀ ŞǘŞ ǎƻǳƘŀƛǘŞ ǉǳΩƛƭǎ 

transfèrent le dépistage de la PCU sur ce système. 
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- tƻǳǊ ŎŜǳȄ ǉǳƛ ƴΩŀǾŀƛŜƴǘ ƴƛ a{κa{ ƴƛ D{t®, la possibilité de réaliser les dosages avec le kit Labsystems® 

a été maintenue. 

- Enfin, pour ceux  ne pouvant réaliser les autres situations décrites, ƛƭ ŀ ŞǘŞ ƭŀƛǎǎŞ ƭŀ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ 

les gammes PCU de Perkin Elmer® ou de Labsystems® et de les réaliser avec la technique manuelle. 

Du fait de ces solutions, et avec la mise en place deǎ ǎǇŜŎǘǊƻƳŝǘǊŜǎ ŘŜ ƳŀǎǎŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎΣ ƭΩŀǊǊşǘ 

ŘŜ ƭŀ ƎŀƳƳŜ vǳŀƴǘŀǎŜ ƴΩŀ Ǉŀǎ Ŝǳ ŘΩƛƳǇŀŎǘ ǎǳǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜ ƭŀ ǇƘŞƴȅƭŎŞǘƻƴǳǊƛŜΦ  

4.3. Marchés  

 

Le rattachement des CRDN aux CHU implique le respect du code des marchés en vigueur dans les 

établissements de santé. Ainsi, les commandes des CRDN ne peuvent être dissociées des commandes des CHU 

qui les abritent pour ces types de produits, et pour lesquels des marchés sont déjà en cours. 

Le CNCDN a donc proposé, selon le produit concerné : 

- 5Ωentreprendre une négociation du tarif au niveau national. Chaque CHU procède alors à un 

achat directement auprès du fournisseur, 

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

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

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

marché. 

 

4.3.1. Buvard s 2021 

 

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

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

nomination du CNCDN. Au 1
er

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

Le marché a été conclu pour les années 2019 et 2020, prolongé pour les années 2021 et 2022. 

Comme pour les buvards 2020, le CNCDN ainsi que le Resah ont appuyé les CRDN pour les commandes de 

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

 

4.3.2. Etiquettes « Code-Barres  » 

 

Le CNCDN a proposé en 2020 un tarif négocié au niveau national pour la fourƴƛǘǳǊŜ ŘΩŞǘƛǉǳŜǘǘŜǎ « Code-

Barres ». 

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

préalablement négocié par la direction des achats de son CHU de rattachement. 

 

4.3.3. 2ÅÐÒÏÇÒÁÐÈÉÅ ÄÅÓ ÄÏÃÕÍÅÎÔÓ ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ 
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Le CNCDN a appuyé les /w5b ǇƻǳǊ ƭŀ ǊŜǇǊƻƎǊŀǇƘƛŜ ŘŜǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǳōƭƛŎ 

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

 

 

 

4.4. Outils de communication  
 

4.4.1. Lettre ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ 

 

[ΩŀƴƴŞŜ нл20 a été marquée par la ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŘŜǳȄ ƭŜǘǘǊŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ 

Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭΦ [ŜǳǊ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ǎΩŜǎǘ ŦŀƛǘŜ Ŝƴ ƧŀƴǾƛŜǊ нлнл Ŝǘ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлн0. 
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[ŜǘǘǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘion du CNCN ς Volume 2, Numéro 1, janvier 2020 

 

4.4.2. Site Internet  

 

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

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

Une nouvelle version du site internet a été initiée en 2020 et a été déployé au 1
er
 août 2021Φ [ΩŀŘǊŜǎǎŜ Řǳ ǎƛǘŜ 

internet a alors migré de depistage-neonatal.org à depistage-neonatal.fr 
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4.4.3. .ÏÕÖÅÁÕØ ÄÏÃÕÍÅÎÔÓ ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎÓ 

 

En 2020, le travail initié en 2019 avec la HASΣ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŀ ǊŜŦƻƴǘŜ ŘŜǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Řǳ 

tǊƻƎǊŀƳƳŜ bŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ 5ŞǇƛǎǘŀƎŜ bŞƻƴŀǘŀƭ ǎΩŜǎǘ poursuivi. La validation de ces documents a été faite au 1
er
 

semestre 2021 pour une diffusion effective au 1
er
 janvier 2022. 

Les nouveaux documents comprennent : un nouveau document J3 à destination des familles, un guide 

ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ŘŞƭƛǾǊŀƴŎŜ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜ ǊŜŎǳŜƛƭ Řǳ ŎƻƴǎŜƴǘŜƳŜƴǘ à destination des 

professionnels de santé et un document questions/réponses sur les pathologies dépistées à destination des 

professionnels de santé. 

 

4.5. Mise en place du dépistage du déficit en MCAD 
 

[ΩŀƴƴŞŜ нлнл ŀ ŞǘŞ ƳŀǊǉǳŞŜ ǇŀǊ ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ŀǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Řǳ 

déficit en MCAD.  

 

4.5.1. -ÉÓÅ ÅÎ ĞÕÖÒÅ ÄÕ ÄïÐÉÓÔÁÇÅ ÄÕ ÄïÆÉÃÉÔ ÅÎ MCAD 

 

9ƴ нлмф ŀ ŞǘŞ ǇǊŞǇŀǊŞŜ ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŀǳ ŘŞŦƛŎƛǘ en MCAD. Pour cela, conjointement avec la 

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

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

été en soutien des institutions lors de la passation du marché par accord cadre et lors de la passation des 

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

les CHU pour la réalisation des travaux ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƭƻŎŀǳȄ Ŝƴ ŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭΩƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎǇŜŎǘǊƻƳŝǘǊŜǎ, a 

été organisé en 2019.  

En 2020, les CRDN  ƻƴǘ ŘƻƴŎ ǇǊƻŎŞŘŞ Ł ƭΩƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜƳŜƴǘǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŜǳǊǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎΦ Il est à 

ƴƻǘŜǊ ǉǳŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнл ŀ ŞǘŞ ƳŀǊǉǳŞŜ ǇŀǊ ƭŀ ŎǊƛǎŜ /ƻǾƛŘ Ŝǘ ǉǳŜ  ƭŜǎ ƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴǎ ŘΩŞǉǳƛǇŜƳŜƴǘǎ ƻƴǘ ŞǘŞ 

retardées dans les centres du fait des contraintes sanitaires mises en place et des restrictions de déplacement 

entre les pays. 

!Ŧƛƴ ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭŀ ŦƛŀōƛƭƛǘŞ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Řǳ ŘŞŦƛŎƛǘ Ŝƴ a/!5Σ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ƻƴǘ ǇǊƻŎŞŘŞ 

localement à la vérification et la validation de la méthode de dépistage. 

 

Parallèlement à la mise en place des équipements, la Haute Autorité de Santé a produit au cours du 1
er
 

ǎŜƳŜǎǘǊŜ нлнл ƭŜ ŦŜǳƛƭƭŜǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Ŝƴ a/!5Φ [Ŝ ŦŜǳƛƭƭŜǘ ŀ ŞǘŞ ƳŀǉǳŜǘǘŞ ǇŀǊ ƭŜ 

CNCDN et par ses prestataires puis diffusés aux CRDN pour reproduction.  

A partir de décembre 2020, et pour les enfants nés à partir du 1
er
 ŘŞŎŜƳōǊŜ ŎŜ ŦŜǳƛƭƭŜǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Şǘŀƛǘ 

ƛƴǎŞǊŞ ŀǳ ǎŜƛƴ Řǳ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘƻƴƴŞ ŀǳȄ ǇŀǊŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŜǊ ǎǳǊ ƭŜ  ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ  
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Enfin, pour permetǘǊŜ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Řǳ ŘŞŦƛŎƛǘ Ŝƴ a/!5Σ ƭŜ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ du 

dépistage néonatal (application Neonat de la société Epiconcept®) ŀ ŘǶ ǎΩŀŘŀǇǘŜǊΦ ¦ƴ ŎƻƳƛǘŞ ŘŜ ǇƛƭƻǘŀƎŜΣ Ƴƛǎ 

en place en 2019, a suivi les évolutions mises en place par la 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. 

 

Feuillet MCAD 

 

4.5.2. Lancement du dépistage et adaptation du seuil  

 

Le démarrage du dépistage du déficit en MCAD a donc eu lieu en décembre pour les enfants nés à partir du 1
er
 

décembre 2020. [Ŝ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Řǳ ŘŞŦƛŎƛǘ Ŝƴ a/!5 ǊŜǇƻǎŜ ǎǳǊ ƭŜ ŘƻǎŀƎŜ ŘŜ ƭΩƻŎǘŀƴƻȅƭŎŀǊƴƛǘƛƴŜ ό/уύ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ 

sang dépose sur buvard. 
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!Ŧƛƴ ŘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ Řǳ ōƻƴ ŦƻƴŎǘƛƻnnement du dépistage du déficit en MCAD en pratique, un suivi rapproché a 

été effectué conjointement avec la Commission Biologie. Ainsi, un suivi des données brutes des résultats du 

ŘƻǎŀƎŜ ŘŜ /у ŀ ŞǘŞ ŜŦŦŜŎǘǳŞ ƛƴƛǘƛŀƭŜƳŜƴǘ ŘŜ Ŧŀœƻƴ ƘŜōŘƻƳŀŘŀƛǊŜ ŀŦƛƴ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

ǎŜǳƛƭǎΦ [Ŝ мп ŘŞŎŜƳōǊŜ нлнлΣ ƭŀ /ƻƳƳƛǎǎƛƻƴ .ƛƻƭƻƎƛŜ ŀ ŀƛƴǎƛ Ǉǳ ŀŘŀǇǘŜǊ ƭŜ ǎŜǳƛƭ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŎƘƻƛǎƛ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƻǎŀƎŜ 

de C8 à partir des 13 000 données remontées par les CRDN. Le seuil de 0,20µmol/L, fixé à partir des données de 

la littérature et devant correspondre au 99,9
ème

 percentile, correspondait en France au 99,7
ème

 percentile, 

ayant pour conséquences de nombreux faux-ǇƻǎƛǘƛŦǎΦ !ƛƴǎƛΣ ƛƭ ŀ ŞǘŞ ŀŎǘŞ ǉǳŜ ƭŜ ǎŜǳƛƭ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŀǇǇƭƛŎŀōƭŜ Ł ǇŀǊǘƛǊ 

du 17 décembre 2020 serait de 0,30µmol/L afin de réduire de plus de 80% les faux positifs. Le suivi de ces 

ŘƛǎǘǊƛōǳǘƛƻƴǎ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ en 2021.  

 

4.5.3. Premiers Résultats  

 

[Ŝǎ ŘƻƴƴŞŜǎ нлнл Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Řǳ ŘŞŦƛŎƛǘ Ŝƴ a/!5 ƴŜ ŦŜǊƻƴǘ Ǉŀǎ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŞǘŀƛƭƭŞŜ ŀǳ ǎŜƛƴ  

de ce rapport ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞΣ ǎŜ ōŀǎŀƴǘ Ŝƴ ŜŦŦŜǘ ǎǳǊ ǳƴŜ ŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘΩǳƴ ǎŜǳƭ ƳƻƛǎΦ  

Néanmoins, pour les enfants nés en 2020, quatre enfants présentant un dépistage néonatal suspect pour le 

déficit en MCAD ont été diagnostiqués comme atteints de la maladie. Ces quatre enfants, nés à terme, 

présentaient des résultats de C8 de dépistage compris entre 2,4µmol/L et 8,8µmol/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  
 

[ΩŀƴƴŞŜ нлнл ŀ ŞǘŞ ƳŀǊǉǳŞŜ ǇŀǊ ƭΩŞǇƛŘŞƳƛŜ ŘŜ la Covid-19. Le programme national de dépistage néonatal a lui-

aussi été impacté dans son organisation et sa réalisation. Ainsi, cette crise sanitaire a interrogé les 

fonctionnements du dépistage néonatal Υ ƭŜ ǇǊŞƭŝǾŜƳŜƴǘΣ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘΣ ƭŜǎ ǊŜŎƻƴǘǊƾƭŜǎ Ŝǘ ƭŀ ŎƻƴŦƛǊƳŀǘƛƻƴ 

diagnostique. 

 

4.6.1. Covid19 et Acheminement des buvards  

 

[ΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ Ŝǎǘ ŎƻƴŦƛŞ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ ƳŞǘǊƻǇƻƭƛǘŀƛƴŜ ŀǳ ƎǊƻǳǇŜ [ŀ Poste. Les buvards sont 

transportés depuis les maternités, ou depuis les boites aux lettres où les professionnels libéraux les ont 

déposés, ƧǳǎǉǳΩŀǳȄ CRDN.  

[ΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ Ŝǎǘ ƎŞǊŞ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ƭŜ /w5b Ŝǘ ŎƘŀŎǳƴ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜǳȄ ŘƛǎǇƻǎŜ ŘΩǳƴ Ŏƻntrat 

postal : un contrat ǊŞǇƻƴŘŀƴǘ Ł ƭΩƻŦŦǊŜ tƻǎǘǊŞǇƻƴǎŜ ŘŜ [ŀ tƻǎǘŜ. 

 

Le 17 mars 2020, le CRDN Normandie a alerté le CNCDN du droit de retrait des agents de La Poste dans sa 

région. Un état des lieux a de suite été réalisé avec les différents CRDN et cinq régions ont confirmé être déjà 

impactées : Normandie, Centre-Val de Loire, Hauts de France, Grand-Est et Occitanie. 

tǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜƳŜƴǘΣ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ CRDN a été impacté ǇŀǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘΦ CŀŎŜ Ł ŎŜǘǘŜ 

problématique, le CNCDN, appuyé par le ministère des Solidarités et de la Santé, est entré en contact avec le 

ƎǊƻǳǇŜ [ŀ tƻǎǘŜ ǇƻǳǊ ǘŜƴǘŜǊ ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ǳƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎΦ  

Les visuels des enveloppes de chaque région ont été transmis au groupe La Poste et des sensibilisations ont été 

faites au sein de leurs équipes. 

CŀŎŜ ŀǳȄ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ǇŜǊǎƛǎǘŀƴǘŜǎΣ Ł ƭΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘŞƭŀƛǎ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ Ł ƭŀ ŦŜǊƳŜǘǳǊŜ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ ŘŜǎ 

centres de tri et de distribution, des solutions alternatives de transport ont été mises en place. Régionalement 

des navettes ont été mises en place entre les maternités et les CRDN. Par ailleurs, des points de collecte, le plus 

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

Les navettes ont été mises en place durant le mois de mars et ont été progressivement arrêtés en juin et juillet 

2020. Certaines organisations loco-régionales reposant sur des transports existants ont été maintenus au 

décours de cette crise. 

 

Pour les Départements et Régioƴǎ ŘΩhǳǘǊŜ-aŜǊΣ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ ƻƴǘ ŀǳǎǎƛ ŞǘŞ ƭŀ 

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 des buvards a pu continuer vers la 

métropole en empruntant le pont aérien mis en place.  
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/ƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎΣ ƭŀ ŎǊƛǎŜ Řǳ /ƻǾƛŘ ŀ Ƴise en évidence la nécessité ŘΩƛƴǘŜǊǊƻƎŜǊ ƭŜ 

fonctionnement actuel et  ŘΩǳƴƛŦƻǊƳƛǎŜǊ les enveloppes pour faciliter leur repérage. 

 

4.6.2. Covid-19 et Sorties  précoces 

 

tŀǊŀƭƭŝƭŜƳŜƴǘ ŀǳȄ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘΣ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ǊŞƎƛƻƴŀǳȄ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ƻƴǘ ŞǘŞ 

confrontés à une augmentation des sorties précoces au sein des maternités et à une augmentation de la 

réalisation des prélèvements du dépistage néonatal en libéral. 

Pour ce faire, il a été nécessaire dΨƛƴŦƻǊƳŜǊ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ƴΩŀȅŀƴǘ Ǉŀǎ ƭΩƘŀōƛǘǳŘŜ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ 

néonatal sur les bonnes pratiques de prélèvement. Des liens vers 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 prélèvement  

 

La crise du Covid-19 a impacté la réalisation des prélèvements. En effet, il a pu être observé une sur-utilisation 

des solutions hydro-alcooliques au sein de certaines maternités, aboutissant à une imprégnation des buvards 

par cette solution et à une détérioration des prélèvements. En pratique, les CRDN ont alerté le CNCDN et la 

Commission Biologie de cette problématique suite à des augmentations importantes et locales de faux-positifs 

de la phénylcétonurie, conséquences du dépôt de solution hydro-alcoolique sur le buvard.  

 

4.6.4. Covid-19 et risque de Contamination  

 

Enfin, des alertŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŜƳƻƴǘŞŜǎ ŀǳ /b/5b ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜǎ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ŘŜ ƳŝǊŜ ǎƻǳŦŦǊŀƴǘ Řǳ 

Covid-19.  

{ǳƛǘŜ Ł ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜ /b/5b Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŘΩƘȅƎƛŝƴŜ Řǳ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ŘŜ ƳƛŎǊƻōƛƻƭƻƎƛŜ ŘŜ 

Necker et aux données disponibles dans la littérature, il ne semblait pas exister de risque de contamination par 

ƭŜ ǎŀƴƎ ǇǊŞǎŜƴǘ ǎǳǊ ƭŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ŘŜ ƳŝǊŜ ǇƻǎƛǘƛǾŜ ŀǳ /ƻǾƛŘ-19. Une communication en ce sens a été 

effectuée auprès des CRDN, préconisant de maintenir une transmission habituelle de ces prélèvements.  

 

[ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ŎŜǎ Ǉƻƛƴǘǎ ŀ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ŦƛŎƘŜ ǎȅƴǘƘŞǘƛǉǳŜΣ ŎƻƴœǳŜ ǇŀǊ ƭŜ ƳƛƴƛǎǘŝǊŜ ŘŜǎ ǎƻƭƛŘŀǊƛǘŞǎ ŘŜ Ŝǘ ƭŀ 

santé, transmise aux acteurs du dépistage néonatal. 
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CƛŎƘŜ ŘŜ wŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ǊŜƭŀǘƛǾŜǎ ŀǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ŝƴ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘΩŞpidémie de Covid-19  
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17 Mars 

ω1ère alerte: droit de retrait La Poste : CRDN Normandie 

ωRégions impactées : CVL, HdF, Nancy, Occitanie 

ωRégions non impactées: ARA, PdL, IdF, Strasbourg,  PACA, BFC, Bretagne, 
Guyane 

ωCNCDN : Communication aux CRDN: Contact avec La Poste, les ARS pour 
préparation substitution et Tracage des étapes 

18 Mars 

ωRépétition alerte La Poste Occitanie 

ωCNCDN: Récupération d'un Contact national et régional en Occitanie avec La 
Poste 

19 Mars 

ωAlerte sortie précoce maternités : grand Est  et Normandie 

ωRégions maintenant impactée par La Poste : IdF, PACA, BFC, Strasbourg 

ωCNCDN :  Sensibilisation La Poste au fonctionnement du DNN et 
Communication aux CRDN: Certaines boites aux lettres ne sont plus relevées. 
Sensibilisation sorties précoces 

ωAlerte Faux Positifs surutilisation du SHA (CRDN Bretagne) 

20 Mars 

ωCNCDN Contact National La Poste : premières sollutions alternatives 
envisagées 

ωAlerte sur buvard avec mère COVID+: retour des EOHH (empaquetement 
spécifique) 

23 Mars 

ωCNCDN Contact National La Poste :  

ωCommunication en interne et sensibilisation des équipes 



 

 

30 

24 Mars 

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

ωMise en place d'organisation palliative locales : coursiers, reprise de 
prestataire extérieur (La Réunion), ... 

ωCNCDN: réuion DGS / DGOS / La Poste : promesse de mise en place de 
sollution palliative  

25 Mars 

ωCNCDN : Communication aux CRDN: DGS DGOS et promesse de 
substitution aux diffcultés d'acheminement de la Poste 

ωEnquête sur les surcouts liés à la mise en place de navettes afin de réaliser 
l'acheminement des buvards 

ωAlerte retards diagnostiques  et mises en place circuit parrallèles : 
Biologistics ou autres  

Semaine 30 
Mars 

ωMise en place d'organisation alternatives dans les différentes régions, 
retour à la normale dans les régions avec organisation alternatives 

ωAlerte sur situation Mayotte: fermeture de l'aéroport et maintien des  
seuls  vols militaires 

ωCNCDN : réunion avec Ministère 

Semaine 6 
Avril 

ωAugmentation des Guthrie <48h en lien avec les sorties précoces 

ωCNCDN : transmission des questions à la commision Biologie 

ωMayotte : validation utilisation du pont Aérien  

ωRecommandations HAS sortie de maternité à H48 

Semaine 13 
Avril 

ωCNCDN Point d'étape avec La Poste : Pour Buvards non acheminées, 
possibilité de se retourner vers la poste pour les suivre buvard par buvard 
et les récupérer 

ωHCSP : conséquence sur prise en charge des enfants malades des sorties 
précoces 

ωCNCDN : questions aux médecins référents sur impact des sorties précoces 
: PCU (risque FP), HC (Risque FP), drep (pas d'impact) 
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4.7. Réunion des CRDN 
 

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

Après une première réunion en mars 2019, la seconde réunion des Centres Régionaux de Dépistage Néonatal 

ǎΩŜǎǘ ŘŞǊƻǳƭŞŜ ƭŜ мп Ƴŀƛ нлнлΣ Ŝƴ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ Řǳ Ŧŀƛǘ ŘŜ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΦ  

Au cours de cette réunion, il a été rappelé les organisations, les institutions, ainsi que les modalités de 

communication entre le CNCDN et les CRDN. 

[ΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜ ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ǎǳǊ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ŀ ŞǘŞ ŀōƻǊŘŞ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ǊŞǳƴƛƻƴ Ŝǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŜ 

ǎŜǊǾƛŎŜ ǊŜƴŘǳ ǇŀǊ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ [ŀ tƻǎǘŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ ŘŜ Ŧŀœƻƴ ƎŞƴŞǊŀƭŜ Ŝǘ Ŝƴ ǇŞǊƛƻŘŜ 

de crise, mais aussi le délai de prélèvement.  

Enfin, les projets 2020-2021 y ƻƴǘ ŞǘŞ ŜȄǇƻǎŞǎΦ hƴ ȅ ǊŜǘǊƻǳǾŀƛǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ ŦƻǊƳŀǘ Řǳ ōǳǾŀǊŘΣ 

ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ Ŝǘ ƭŜǎ ƭƛŜƴǎ Ł ƛƴƛǘƛŜǊ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Řƻƴǘ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ƳǳŎƻǾƛǎŎƛŘƻǎŜΦ  

  

4.8. Buvards « en errance  » 
 

Les buvards « en errance » sont les buvards réceptionnés au sein du Centre National de Coordination du 

5ŞǇƛǎǘŀƎŜ bŞƻƴŀǘŀƭ Ŝǘ ǉǳƛ ƴΩƻƴǘ ŘƻƴŎ Ǉŀǎ ǎǳƛǾƛ ƭŜ ŎƛǊŎǳƛǘ ŎƭŀǎǎƛǉǳŜ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘΦ tǊƛƴŎƛǇŀƭŜƳŜƴǘΣ ƛƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘŜ 

buvards présentant une ŜǊǊŜǳǊ ŘΩŀŘǊŜǎǎŀƎŜ ƻǳ Řƻƴǘ ƭΩŜƴǾŜƭƻǇǇŜ ŀ ŞǘŞ ŀōƛƳŞŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘΦ   

!ǇǊŝǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜΣ Ŝƴ нлмфΣ ŘΩǳƴ ǎǳƛǾƛ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ Řƛǘ ζ en errance », 73 ŘΩŜƴǘǊŜ ŜǳȄ ont été réceptionnés 

en 2020 (contre 54 en 2019). Aucun ne présentait de résultats suspects.  

Les enfants dont les buvards étaient adressés au CNCDN étaient majoritairement originaires de Nouvelle 

!ǉǳƛǘŀƛƴŜΣ όмнύΣ ŘΩLƭŜ ŘŜ CǊŀƴŎŜ όуύ Ŝǘ ŘΩ!ǳǾŜǊƎƴŜ wƘƾƴŜ !ƭǇŜǎ όуύΦ 

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

tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ол ŘΩŜƴǘǊŜ ŜǳȄ ƻƴǘ ŞǘŞ ǇǊŞƭŜǾŞǎ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜǎ ŘŜǳȄ ŎƻƴŦƛƴŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнл : 15 lors du 

premier confinement (17 mars au 10 mai), 15 lors du second confinement (30 octobre au 15 décembre). 

 

4.9. Projets à venir  
 

4.9.1. Extension du dépistage aux Erreurs Innées du Métabolisme  

 

En нлнлΣ ƭŀ IŀǳǘŜ !ǳǘƻǊƛǘŞ ŘŜ {ŀƴǘŞ ŀ ǇǳōƭƛŞ ǎŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 

national de dépistage néonatal à une ou plusieurs erreurs innées du métabolisme par spectrométrie de masse 

Ŝƴ ǘŀƴŘŜƳΦ [ŀ I!{ ŀ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞ ŘΩŞƭŀǊƎƛǊ le DN aux maladies suivantes : homocystinurie, leucinose, 

tyrosinémie de type 1, acidurie glutarique de type 1, acidurie isovalérique, déficit en déshydrogénase des 

hydroxyacyl-CoA de chaîne longue, déficit en captation de carnitine.  
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9ƴ нлнмΣ ƭŜ /b/5b Ŝǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ƻƴǘ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ ǎǳǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ 

extension du programme national de dépistage néonatal à ces erreurs innées du métabolisme. 

 

4.9.2. #ÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ ÂÁÓÅ ÎÁÔÉÏÎÁÌÅ ÄÕ ÐÒÏÇÒÁÍÍÅ ÎÁÔÉÏÎÁÌ ÄÅ ÄïÐÉÓÔÁÇÅ ÎïÏÎÁÔÁÌ 

 

En parallèle de ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ ŘΩǳƴŜ ŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ ŀǳȄ 

ǎŜǇǘ ŜǊǊŜǳǊǎ ƛƴƴŞŜǎ Řǳ ƳŞǘŀōƻƭƛǎƳŜΣ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ōŀǎŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŀ ŞǘŞ ƛƴƛǘƛŞΦ 9ƴ ŜŦŦŜǘΣ 

ŘŜ ǇŀǊ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǎΩŀŘŀǇǘŜǊ Ł ŎŜǘǘŜ ŜȄǘŜƴǎƛƻƴΣ ƛƭ ǎŜƳōƭŀƛǘ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘ 

de réfléchir conjointement à 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 évaluer la nécessité ŘΩǳƴŜ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ ōǳǾŀrd de 

dépistage néonatal. En 2021, une enquête a été adressée aux professionnels pour mieux connaître leurs 

besoins. Cette enquête a conduit Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴǎΦ  

 

4.9.4. Acheminement des Buvards  

 

{ǳƛǘŜ ŀǳȄ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞŜǎ ŘǳǊŀƴǘ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнлΣ ŀƴƴŞŜ ƳŀǊǉǳŞŜ ǇŀǊ ƭŜǎ ŎƻƴŦƛƴŜƳŜƴǘǎΣ 

ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀ ŞǘŞ ƳŜƴŞ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎ ŎƻƴƧƻƛƴǘŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ [ŀ 

Poste et le ministère des Solidarités et de la Santé. Les recommandations issues de ce travail ont 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. Durant ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ŘŜǎ ŜƴǘǊŜǘƛŜƴǎ 

ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞǎ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŎƻƴŦǊƻƴǘŞǎ ŀǳ ǊŜŦǳǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǇŀǊŜƴǘǎ ŀȅŀƴǘ ǊŜŦǳǎŞ ƭŜ 

dépistage néonatal. 
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5. Bilan du programme national de dépistage néonatal  
 

Le programme national de dépistage néonatal couvrŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ŦǊŀƴœŀƛǎ : métropole, 

ŘŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘǎ Ŝǘ ǊŞƎƛƻƴǎ ŘΩƻǳǘǊŜ-mer (DROM). Le dépistage concernait 5 maladies pour les enfants nés 

ƧǳǎǉǳΩŀǳ ол ƴƻǾŜƳōǊŜ нлнл: la phénylcétonurie (PCU)Σ ƭΩƘȅǇƻǘƘȅǊƻƠŘƛŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜ (HC)Σ ƭΩƘȅǇŜǊǇƭŀǎƛŜ 

congénitale des surrénales (HCS), la drépanocytose et la mucoviscidose. Pour les enfants nés à partir du 1
er
 

décembre 2020, une sixième maladie a été ajoutée au programme national de dépistage néonatal : le déficit en 

MCAD. 

[ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳ-nés est concernŞ ǇŀǊ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜ ƭŀ t/¦Σ ŘŜ ƭΩI/, de la mucoviscidose et du déficit 

en MCAD. [Ŝ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜ ƭΩI/{ Ŝǎǘ ǊŞŀƭƛǎŞ ǇƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ƴŞǎ ŀǇǊŝǎ он 

ǎŜƳŀƛƴŜǎ ŘΩŀƳŞƴƻǊǊƘŞŜǎΦ Enfin le dépistage de la drépanocytose est ciblé en métropole et systématique dans 

ƭŜǎ ŘŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘǎ Ŝǘ ǊŞƎƛƻƴǎ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer. 

 

5.1. Méthodologie et Présentation des résultats  
 

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

adressées par les CRDN: 

- Des statistiques médicales envoyées trimestriellement, 

- 5Ŝǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ όŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ Ŏŀǎ ǎǳǎǇŜŎǘύ,  

- Des indicateurs remontés annuellement.  

 

5.1.1. Statistiques médicales  

 

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

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

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

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

région ont été élaborés à partir de ces informations.  

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

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

intégrées dans les résultats présentés.  

 

5.1.2. Fiches diagnostiques  

 

Les fiches diagnostiques (Annexes 11 à 16) sont complétées par les médecins référents qui affirment ou 

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

ƭŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ǎƻƴǘ ǊŜƴǾƻȅŞŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ǎǳǎǇŜŎǘǎ ƻǳ ǳƴƛǉǳŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƭŜǎ enfants confirmés 

malades.  

Un travail ǇƻǳǊ ŀǎǎǳǊŜǊ ƭΩexhaustivité concernant les fiches des enfants malades a été effectué par le CNCDN. 

!ǇǊŝǎ ŎƻƳǇŀǊŀƛǎƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎǘŀǘƛǎǘƛǉǳŜǎ ƳŞŘƛŎŀƭŜǎ Ŝǘ ǇƻǳǊ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛŎƘŜ ƴƻƴ ǊŜœǳŜ ǇƻǳǊ ǳƴ ŜƴŦŀƴǘ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘΩǳƴŜ 

des six pathologies ŘŞǇƛǎǘŞŜǎΣ ƭŜ /b/5b ǎΩŜǎǘ ǊŀǇǇǊƻŎƘŞ Řǳ /w5b ǇƻǳǊ ǊŞŎǳǇŞǊŜǊ ƭŀŘƛǘŜ ŦƛŎƘŜΦ 

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

médecins référents plusieurs mois après la naissance. Le CNCDN a exploƛǘŞ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ǊŜœǳŜǎ ŀǳ м
er
 

juillet 2021 pour les enfants prélevés entre le 1
er
 janvier 2020 et le 31 décembre 2020 présentant une des six 

pathologies du dépistage néonatal. [ŀ ŘŀǘŜ ŘŜ ǊŞŎŜǇǘƛƻƴ Řǳ ōǳǾŀǊŘ ƴΩŞǘŀƴǘ Ǉŀǎ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ǎǳǊ ŎŜǎ ŦƛŎƘŜǎΣ ƛƭ ƴΩŀ 

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

réceptionné en 2020. Du fait de cette période temporelle légèrement différente entre les statistiques 

médicales et les fiches diagnostiques, il peut eȄƛǎǘŜǊ ŘŜǎ ǾŀǊƛŀǘƛƻƴǎ Ł ƭŀ ƳŀǊƎŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ 

malades. 

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

générales (sexe, poids de naissance, terme, taille de naissance), les délaƛǎ όŘŜ ǇǊŞƭŝǾŜƳŜƴǘΣ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜΣ ŘŜ 

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

 

5.1.3. Indicateurs  

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

ainsi : 

¶ Concernant l'étape pré-analytique : 

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

ère
 consultation diagnostique et la naissance (date de 

1
ère

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

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

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

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

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

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

9ƴ нлнлΣ ƳŀƭƎǊŞ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŦŀŎƛƭƛǘŀƴǘ ƭŀ ǇǳōƭƛŎŀǘƛon de ces indicateurs, une grande hétérogénéité a 

ŞǘŞ ǊŜǘǊƻǳǾŞŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǘǊŀƴǎƳƛǎ ǇŀǊ ƭŜǎ /w5bΦ bŞŀƴƳƻƛƴǎΣ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ 

de ces indicateurs se poursuitΦ tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ Ŝn 2021-2022 

devrait ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘΩƛƴǘŜǊǊƻƎŜǊ ŘƛǊŜŎǘŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘŜ Ŧŀœƻƴ ƘƻƳƻƎŝƴŜ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎΦ  

Le nombre de CRDN ayant transmis les indicateurs est illustré dans le tableau ci-dessous. 

 
Tableau 1 : Remontées des indicateurs par les CRDN 

Néanmoins, à partir des données disponibles dans les indicateurs remontées par les CRDN, il a été possible de 

ŘǊŜǎǎŜǊ ǉǳŜƭǉǳŜǎ Ŏƻƴǎǘŀǘǎ ŘΩƻǊŘǊŜ ƎŞƴŞǊŀǳȄΦ  

CRDN
CRDN ayant fait remonter 

les indicateurs

Métropole 12 9

Outre-Mer 5 5

Total 17 14
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5.2. Données Générales 
 

5.2.1. Dépistage et Refus 

 

En 2020, 702 786 nouveau-nés ont été testés en métropole et 39 035 en Outre-Mer (DROM). A partir de 2020, 

ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ƴŞǎ Ŝǘ ŘŞǇƛǎǘŞǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ¢ŜǊǊƛǘƻƛǊŜǎ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer ne sont plus comptabilisés. Le nombre de 

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

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

est quasiment exhaustive, les refus ne concernant que 309 enfants en 2020, soit 0,04%.  

Le nombre de refus est néanmoins à surveiller, du fait de leur augmentation entre 2010 et 2019 en métropole 

et en Outre-Mer.  

 

Tableau DG-1 : Evolution du nombre de nouveau-nés dépistés et du nombre de refus depuis 2010 

 

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

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

certaines tendances observées sont spécifiques aux années 2018, 2019 et 2020 ou retrouvées de façon plus 

pérennes et nécessitant alors une meilleure sensibilisation des équipes. 

2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

Métropole NN dépistés 805 958 793 988 789 384 783 964 781 880 761 841 743 431 728 341 703 297 715 759 702 786

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 853 345 840 404 836 079 829 570 828 618 809 078 791 387 775 961 750 814 763 706 741 821

Refus 74 99 120 193 238 267 277 278 257 343 309
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Tableau DG-2 : Nombre de nouveau-nés testés et nombre de refus par région en 2020 

 
 
 
 

Auvergne Rhone-Alpes 86 707 32 0,04%

Bourgogne Franche-Comté 25 477 13 0,05%

Bretagne 31 785 21 0,07%

Centre Val de Loire 24 382 12 0,05%

Grand Est 53 391 17 0,03%

Hauts de France 64 455 17 0,03%

Ile de France 170 480 86 0,05%

Normandie 32 597 9 0,03%

Nouvelle Aquitaine 53 740 27 0,05%

Occitanie 56 435 34 0,06%

PACA-Corse 64 327 19 0,03%

Pays de la Loire 39 010 8 0,02%

Métropole 702 786 295 0,04%

Guadeloupe 5 318 1 0,02%

Guyane 8 004 3 0,04%

Martinique 3 537 5 0,14%

Mayotte 8 897 1 0,01%

Ile de la Réunion 13 279 4 0,03%

Outre-Mer 39 035 14 0,04%

Total 741 821 309 0,04%

Région
Nombre de NN 

testés
Refus Taux de refus (%)
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5.2.2. Prélèvement, Acheminement et Qualité du Prélèvement  

 

Concernant le prélèvement en 2020, et à partir des données disponibles au sein des indicateurs remontés par 

les CRDN, la très grande majorité de ces derniers sont réalisés entre 48h et 5 jours de vie, tel que précisé dans 

ƭΩŀǊǊşǘŞ Řǳ нн ŦŞǾǊƛŜǊ нлму ǊŜƭŀǘƛŦ Ł ƭϥƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀge néonatal recourant à 

des examens de biologie médicale. 

Sur les 415 000 données disponibles, 1 733 prélèvements ont été réalisés avant 48 heures de vie, soit 0,42% et 

2 лср ƭΩƻƴǘ ŞǘŞ ŀǇǊŝǎ р ƧƻǳǊǎ ŘŜ ǾƛŜΣ ǎƻƛǘ 0,50%. 

Par ailleurs, la médiane de prélèvement renseignée au sein des fiches diagnostiques remontées par les CRDN 

reste constante à 3 jours depuis 2010. 

 

Médiane et moyenne du délai de prélèvement des enfants atteints par une des pathologies du dépistage 

néonatal (hors drépanocytose) depuis 2010 

 

CƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōǳǾŀǊŘǎΣ ǎǳǊ ƭŜǎ оул 000 acheminements dont les données étaient 

disponibles, 106 577 étaient supérieurs à 4 jours, soit 27,90%. 

[ΩŀƴƴŞŜ нлнл ŀ ƭŀǊƎŜƳŜƴǘ ŞǘŞ ƛƳǇŀŎǘŞŜ ǇŀǊ ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΦ [Ŝ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ǘŀǊŘƛŦ Ŝƴ Ŝǎt le reflet. 

¦ƴŜ ŎƻƳǇŀǊŀƛǎƻƴ ŀǳȄ ŘƻƴƴŞŜǎ нлнм ǎŜǊŀ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ǎŀǾƻƛǊ ǎƛ ŎŜ ǇƻǳǊŎŜƴǘŀƎŜ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ ǘŀǊŘƛŦ Ŝǎǘ 

lié à cette situation conjoncturelle ƻǳ ǎΩƛƭ ǎΩƛƴǎŎǊƛǘ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ Ǉƭǳǎ ƎƭƻōŀƭŜǎ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘΦ  

Concernant la médiane ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜment calculée à partir des fiches diagnostiques remontées par les CRDN, 

elle  reste constante à 4 jours depuis 2016. 
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aŞŘƛŀƴŜ Ŝǘ ƳƻȅŜƴƴŜ Řǳ ŘŞƭŀƛ ŘΩŀŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘ όŘŞƭŀƛ ŜƴǘǊŜ ƭΩƻōǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ŝǘ 

la réalisation du prélèvement), des enfants atteints par une des pathologies du dépistage néonatal (hors 

drépanocytose) depuis 2010 

 

Enfin, concernant la qualité des prélèvements, une non-conformité du prélèvement, se traduisant en pratique 

par un prélèvement non-technicable ou insuffisant, a été retrouvé dans 0,55% des situations (n=3 259 sur 

597 926 prélèvements renseignés).  
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5.3. Dépistage Phénylcétonurie  
 

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

de nouveau-nés ont été testés pour cette pathologie. 

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

actuelle comprend :  

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

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

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

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

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

PCU atypiques. 

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

confirmation < 360 µmol/L. 

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

« déficits en cofacteur » ou « formes malignes ». 

En 2020, ƭΩƛƴŎƛŘŜƴŎŜ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ ŘŜ ƭŀ tƘŞƴȅƭŎŞǘƻƴǳǊƛŜ Ŝǎǘ ŘŜ мκ 13 014Φ 9ƴ ŀƧƻǳǘŀƴǘ ƭŜǎ ItaΣ ƭΩƛƴŎƛŘŜƴŎŜ Ŝǎǘ 

alors de 1/ 7 570.  

 

Les délais calculés à partir deǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘŜ Ŏŀǎ ǎǳǎpect sont similaires à ceux retrouvés en 2019.  

Pour la PCU 

- Délai de prélèvement : médiane à 3 jours, 

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

- Délai de confirmation diagnostique : médiane à 11 jours, 

- Délai de traitement : médiane à 12 jours. 

tƻǳǊ ƭΩIPM 

- Délai de prélèvement : médiane à 3 jours, 

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

- Délai de confirmation diagnostique : médiane à 19 jours. 

 

Au dernier trimestre 2020, les techniques de dosage de la phénylcétonurie ont évoluées. Au 1
er
 décembre 

нлнлΣ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜǎ /w5b ǊŞŀƭƛǎŀƛŜƴǘ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜ ƭŀ t/¦ ǎǳǊ ǎǇŜŎǘǊƻƳŞǘǊƛŜ ŘŜ ƳŀǎǎŜ Ŝƴ 

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  

 

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

Nombre de NN 

testés

Nombre de 

malades               

PCU

Nombre de 

malades HPM

Nombre de 

malades                        

F. Maligne

Fréquence 

PCU

Fréquence 

PCU + HPM

Auvergne Rhone-

Alpes
3 838 869 217 217 7 1 / 17 691 1 / 8 845

Bourgogne Franche-

Comté
1 516 209 124 68 1 1 / 12 227 1 / 7 897

Bretagne 1 510 434 67 24 0 1 / 22 544 1 / 16 598

Centre Val de Loire 1 126 465 55 17 0 1 / 20 481 1/ 15 645

Grand Est 3 268 723 277 159 15 1 / 11 800 1 / 7 497

Hauts de France 3 867 582 305 154 1 1 / 12 681 1 / 8 426

Ile de France 7 699 116 427 441 17 1 / 18 031 1 / 8 870

Normandie 1 717 907 140 44 1 1 / 12 271 1 / 9 336

Nouvelle Aquitaine 2 051 421 111 72 1 1 / 18 841 1 / 11 210

Occitanie 2 977 943 174 136 0 1 / 17 115 1 / 9 606

PACA-Corse 2 732 779 201 120 2 1 / 13 596 1 / 8 513

Pays de la Loire 2 671 114 111 77 3 1 / 24 064 1 / 14 208

Métropole 34 978 562 2 209 1 529 48 1 / 15 835 1 / 9 358

Guadeloupe 254 371 4 2 1 1 / 63 593 1 / 42 395

Guyane 195 649 0 1 0 - 1 / 195 649

Martinique 212 178 8 3 0 1 / 26 522 1 / 19 289

Mayotte 173 300 0 0 0 - -

Ile de la Réunion 553 092 5 5 2 1 / 110 618 1 / 55 309

Outre-Mer 1 388 590 17 11 3 1 / 81 682 1 / 49 593

Total 36 367 152 2 226 1 540 51 1 / 16 337 1 / 9 657
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Carte PCU-1 : Incidence de la phénylcétonurie par région depuis sa mise en place (1972) 
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Carte PCU-2 : Incidence des hyperphénylalaninémies (PCU + HPM) depuis sa mise en place (1972) 
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PCU - Données 2020 

 

 
Tableau PCU-2 : Résultats du dépistage de la phénylcétonurie en 2020 

 

HPM (4)
Fréquence 

HPM

Fréquence 

HPM+PCU

Forme 

Maligne

Auvergne 

Rhone-Alpes
86 707 8 1 / 10 838 4 1 / 21 677 1 / 7 226 0

Bourgogne 

Franche-Comté
25 477 2 1 / 12 739 2 1 / 12 739 1 / 6 369 0

Bretagne 31 785 0 - 2 1/ 15 893 1 / 15 893 0

Centre Val de 

Loire
24 382 2 1 / 12 191 0 - 1 / 12 191 0

Grand Est 53 391 4 1 / 13 348 3 1 / 17 797 1 / 7 627 0

Hauts de 

France
64 455 4 1 / 16 114 2 1 / 32 228 1 / 10 743 0

Ile de France 170 480 13 1 / 13 114 14 1 / 12 177 1 / 6 314 0

Normandie 32 597 6 1 / 5 433 3 1 / 10 866 1 / 3 622 0

Nouvelle 

Aquitaine
53 740 3 1 / 17 913 3 1 / 17 913 1 / 8 957 0

Occitanie 56 435 6 1 / 9 406 3 1 / 18 812 1 / 6 271 0

PACA-Corse 64 327 6 1 / 10 721 4 1 / 16 082 1 / 6 433 0

Pays de la Loire 39 010 3 1 / 13 003 1 1/ 39 010 1 / 9 753 0

Métropole 702 786 57 1 / 12 330 41 1 / 17 141 1 / 7 171 0

Guadeloupe 5 318 0 - 0 - - 0

Guyane 8 004 0 - 0 - - 0

Martinique 3 537 0 - 0 - - 0

Mayotte 8 897 0 - 0 - - 0

Ile de la 

Réunion
13 279 0 - 0 - - 0

Outre-Mer 39 035 0 - 0 - - 0

Total 741 821 57 1 / 13 014 41 1 / 18 093 1 / 7 570 0

Région
Fréquence 

(1)

Malades 

PCU 

(1)

AutresNombre 

de NN 

testés
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PCU - Evolution 20 10-2020 

 

 
Tableau PCU-3 : Evolution du dépistage de la phénylcétonurie en France métropolitaine depuis 2010 

 

 
Tableau PCU-4 : Evolution du dépistage de la phénylcétonurie en Outre-Mer depuis 2010 

 

 
Tableau PCU-5 : Evolution du dépistage de la phénylcétonurie en France depuis 2010 

 

[ΩŀƴƴŞŜ нл20 est marquée par une incidence importante de phénylcétonuries (57 cas recensés, 1/13 014) sans 

évolution de ƭΩƛƴŎƛŘŜƴŎŜ ŘŜ ƭΩƘyperphénylalaninémie modérée (41 cas recensés).  

  

Métropole 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

NN testés 805 958 793 988 789 384 783 964 781 880 761 841 743 431 728 341 703 297 715 759 702 786

NN malades PCU 53 43 46 45 51 37 37 33 51 48 57

Incidence 1/15 207 1/18 465 1/17 161 1/17 421 1/15 331 1/20 590 1/20 093 1/22 071 1/13 790 1/14 912 1 /  12 330

NN avec HPM 52 50 55 49 40 41 31 43 58 40 41

Incidence PCU + 

HPM
1/7 676 1/8 538 1/7 816 1/8 340 1/8 592 1/9 767 1/10 933 1/9 583 1/6 452 1/8 134 1 /7 171

Outre-Mer 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

NN testés 47 387 46 416 46 695 45 606 46 738 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39 035

NN malades PCU 3 1 1 0 0 0 1 1 1 0 0

Incidence 1/15 796 1/46 416 1/46 695 - - - 1/47 956 1/47 620 1/47 517 - -

France 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

NN testés 853 345 840 404 836 079 829 570 828 618 809 078 791 387 775 961 750 814 763 706 741 821

NN malades PCU 56 44 47 45 51 37 38 34 52 48 57

Incidence 1/15 238 1/19 100 1/17 789 1/18 435 1/16 247 1/21 867 1/20 826 1/22 822 1/14 439 1/15 911 1 / 13 014

NN avec HPM 52 50 56 50 40 51 32 43 58 40 41

Incidence PCU + 

HPM
1/7 901 1/8 940 1/8 117 1/8 732 1/9 106 1/9 194 1/11 306 1/10 077 1/6 826 1/8 678 1/ 7 570
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Au 1
er
 juillet 2021, le CNCDN a récupéré et saisi 105 ŦƛŎƘŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ŏŀǎ ǎǳǎǇŜŎǘ ŘŜ ƭŀ ǇƘŞƴȅƭŎŞǘƻƴǳǊƛŜΦ  

Ont été exclues :  

- 5  fiches ne présentant pas de conclusion diagnostique,  

- 5 fiches correspondant à des faux positifs, 

- 2 fiches retrouvanǘ ǳƴŜ ŀǳǘǊŜ ŞǘƛƻƭƻƎƛŜ Ł ƭΩƘȅǇŜǊǇƘŞƴȅƭŀƭŀƴƛƴŞƳƛŜΦ 

Au final 93 fiches ont été exploitées pour la phénylcétonurie, 53 ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ŎƻƴŦƛǊƳŞǎ phénylcétonuriques et 40 

ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ǳƴŜ ƘȅǇŜǊǇƘŞƴȅƭŀƭŀƴƛƴŞƳƛŜ ǇŜǊƳŀƴŜƴǘŜ modérée.  

[Ŝǎ ŦƛŎƘŜǎ ŎƻƳǇǊŜƴƴŜƴǘ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ƎŞƴŞǊŀƭŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴΣ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǊŜƭŀǘƛǾŜǎ ŀǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜΣ 

des informations relatives à la confirmation et des informations en rapport avec le traitement. 

 

Fiches Diagnostiques ɀ Données générales 

 

Sur les 93 fiches exploitées, ƭŜ ǎŜȄŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Şǘŀƛǘ ǇǊŞŎƛǎŞ Řŀƴǎ фн ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎΦ рн ŜƴŦŀƴǘǎ (56.5%) étaient de 

sexe masculin.   

 

 
Tableau PCU-6 : Terme, Poids, ¢ŀƛƭƭŜ Ŝǘ tŞǊƛƳŝǘǊŜ /ǊŃƴƛŜƴ ŘŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ t/¦ ƻǳ ŘΩIta en 2020 

 

 
 

Graphique PCU-1 Υ ¢ŜǊƳŜ Ŝǘ tƻƛŘǎ ŘŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ t/¦ ƻǳ ŘΩIta en 2020 

 

Information Générale Effectif 1er Quartile Médiane 3ème Quartile Moyenne

Terme 93 38 39 40 39

Poids à la naissance 

(en grammes)
93 2 960 3 270 3 600 3 255

Taille à la naissance 

(en cm)
55 48 50 51 49

Périmètre cranien à la 

naissance (en cm)
54 33 34 35 34
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Délais 

 

Les délais présentés sont ceux calculables à partir des fiches. Ils sont obtenus de la façon suivante :  

- délai de prélèvement : délai entre la date de réalisation du prélèvement et la date de 

naissance. 

- délai de résultat Υ ŘŞƭŀƛ ŜƴǘǊŜ ƭŀ ŘŀǘŜ ŘΩƻōǘŜƴǘƛƻƴ Řes résultats biologiques au CRDN et la date 

de naissance. 

- délai de diagnostic : délai entre la confirmation diagnostique et la date de naissance. 

- délai de traitement Υ ŘŞƭŀƛ ŜƴǘǊŜ ƭŀ ŘŀǘŜ ŘΩƛƴƛǘƛŀǘƛƻƴ Řǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ Ŝǘ ƭŀ ŘŀǘŜ ŘŜ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜΦ 

[ΩƘȅǇŜǊǇƘŞƴȅƭŀƭŀninémie permanente transitoire ne nécessitant pas de traitements, le délai de traitement ne 

peut être calculé.  

 

 
Tableau PCU-7 : Délais en jour de prise en charge des enfants atteints de PCU en 2020 

 
Tableau PCU-8 : Délais en jour de prise en charge des ŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩIta en 2020 

 

 

 

Minimum
1er 

Quartile
Médiane

3ème 

Quartile
Maximum Moyenne

Délai Prélèvement 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

Délais

Nombre de 

fiches de 

malades

PCU

Minimum
1er 

Quartile
Médiane

3ème 

Quartile
Maximum Moyenne

Délai Prélèvement 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

Région

Nombre de 

fiches de 

malades

HPM
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Données du dépistage 

 

Le dosage de la phénylalanine de dépistage a retrouvé des taux de phénylalanine allant de 100 µmol/L à 1200 

µmol/L. 

Pour les enfants atteints de PCU, la phénylalanine de dépistage était comprise entre 258 µmol/L et 1200 

µmol/L avec une médiane à 654 µmol/L.  

tƻǳǊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩItaΣ ƭŀ ǇƘŞƴȅƭŀƭŀƴƛƴŜ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Şǘŀƛǘ ŎƻƳǇǊƛǎŜ ŜƴǘǊŜ 100 µmol/L et 1020 µmol/L 

avec une médiane à 208 µmol/L. 

 

 

Graphique PCU-2 : Distribution de la phénylalanine de dépistage (en µmol/L) chez les enfants atteints de PCU 

ƻǳ ŘΩIta en 2020 

 

 

 

Fiches Diagnostiques ɀ Confirmation  

 

[Ŝǎ ŜȄŀƳŜƴǎ ŘŜ ŎƻƴŦƛǊƳŀǘƛƻƴ ǊŞŀƭƛǎŞǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴŜ hyperphénylalaninémie au dépistage sont : un 

ŘƻǎŀƎŜ ŘŜ ŎƻƴŦƛǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇƘŞƴȅƭŀƭŀƴƛƴŜΣ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǘŜǎǘ ŀǳ .Iп Ŝǘ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ōƛƻǇǘŞǊƛƴŜǎ 

urinaires.  

Sur les 93 fiches saisies, 91 (97,8%) précisaient le dosage de confirmation de phénylalanine. Pour les enfants 

atteint de PCU, le dosage de phénylalanine était précisé chez tous les enfants. 
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