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Glossaire des abréviations

17 OHP 17 Hydroxyprogestérone

ABM Agence de la biomédecine

AFDPHE Association Francaise pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de I'Enfant
ANSM Agence Nationale de Sécurité du Médicament et des produits de santé
ANSP Agence Nationale de Santé Publique

ARS Agence Régionale de Santé

BM Biologie Moléculaire

c8 Octanoylcarnitine

CCNE Comité Consultatif National d’Ethique

CF Mucoviscidose ou Cystic Fibrosis

CFTR Cystic Fibrosis Transmembrane conductance Regulator.
CNCDN Centre National de Coordination de Dépistage Néonatal
CNPDN Comité National de Pilotage du Dépistage Néonatal
CRDN Centre Régional de Dépistage Néonatal

CuD Carnitine Uptake Defect (Déficit Primaire en Carnitine)
DGS Direction Générale de la Santé

DNN Dépistage Néonatal

DROM Département et Région d’Outre-Mer

EEQ Evaluation Externe de la Qualité

GAl Acidurie Glutarique de type 1

HAS Haute Autorité de Santé

HC Hypothyroidie congénitale

HCS Hyperplasie Congénitale des Surrénales

HCY Homocystinurie

HPM Hyperphénylalaninémie modérée permanente

IVA Acidurie Isovalérique
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Isotopes utilisés dans les scintigraphies de la glande thyroide

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

Déficit en Acyl-CoA déshydrogénase des acides gras a longue chaine

Déficit en Acyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine moyenne

Maple syrup urine disease (Leucinose)
Non Calculable

Nouveau-né(s)

Phénylcétonurie

Phénylalanine

Semaines d’Aménorrhée

Syndrome Drépanocytaire Majeur
Société Francaise du Dépistage Néonatal
Société Francaise de Pédiatrie

Société Francgaise de Santé Publique
Trypsine Immuno-Réactive

Territoire d’Outre-Mer

Test de la sueur
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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°" juillet 2018 avec la mission
d’assurer la coordination nationale du dépistage néonatal.

Le CNCDN remplit trois grandes catégories de missions :

e Les missions dans le domaine épidémiologique, comprenant, entre autres, la collecte des données
d’activité et la vérification de la qualité et de I'exhaustivité des données transmises par les Centres
Régionaux de Dépistage Néonatal (CRDN).

e Les missions dans le domaine biologique, comprenant, entre autres, le recueil des problématiques
soulevées par les CRDN ou le suivi des distributions des parameétres biologiques remontées par les
CRDN.

e Les missions de coordination auprés des CRDN, auprés des partenaires institutionnels, et au sein des
instances nationales du dépistage néonatal (DN).

Le CNCDN (figure 1), placé sous la responsabilité d’'un coordonnateur, est animé par un médecin chargé de projet.
Un secrétariat, un data manager et un informaticien (prestataire extérieur) assurent le soutien logistique. Des
référents pédiatres (1 référent par maladie dépistée), épidémiologistes et biologistes apportent leur expertise
au CNCDN dans leur domaine de compétence.

Coordonnateur :
Pr RUSCH Emmanuel

Chargé de Projet :
Dr BREGEAUT Paul

Informaticien : Mgi.: Secrétariat :
M BERTHEL Julien M HERBERT Julien Mme GOUYER Audrey
Mme MULOT Lucile Mme BOUTEILLE Amandine
Référents Pédiatres : Référent Epidémiologie : Référent Biologie :
PCU : Pr FEILLET Francois Pr GUILLON Leslie Dr DUFOUR Diane
HC : Pr LEGER Juliane

HCS : Dr BRETONES Patricia
Mucoviscidose : Dr MUNCK Anne
Drépanocytose : Pr PONDARRE Corinne
Déficit en MCAD et EIM : Dr ARNOUX Jean-

Figure 1 : Organigramme du CNCDN
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Le CNCDN (figure 2) rend compte de son activité au Comité National de Pilotage du Dépistage Néonatal (CNPDN).
Le CNCDN :
assure le fonctionnement des commissions biologie et épidémiologie ;
établit un lien fonctionnel régulier avec le ministere chargé de la Santé, la Haute Autorité de Santé
(HAS), les Agences Régionales de Santé (ARS), I’Agence Nationale de Sécurité du Médicament et des
produits de Santé (ANSM), I’Agence Nationale de Santé Publique (ANSP) et I’Agence de la Biomédecine

(ABM) ;

anime le réseau des CRDN, et réalise des missions d’appui auprés d’eux.

CORRUSS

Comité national de
pilotage

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

Mise en place et renouvellement des commissions
Décide de |'organisation du DNN, notamment approuve
les algorithmes de dépistage

Décide d'un élargissement du DNN

Valide le rapport annuel d'activité

1 | 1 Interlocuteur(s) métier . 1
1 I ; Recoit ettraite les 1

1 DGS alertes f | m :
- Lt s avon |

[

ARS

Identifie le CRDN
Délégue les fonds au
CRDN

Recoit le rapport
d'activité du CRDN
Gere les alertes

CNCDN

Information, animation, suivi de I'activité des CRDN et missions d'appui sur demande du CNP
Réle 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 annuels
d'acitivté des deux commission

Gestion logistique des deux commissions : secrétariat, organisation des réunions, gestion des
frais de déplacement, rédaction et validation des comptes rendus

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

Préparation des réunions du CNP et des comptes rendus en lien avec les interlocuteurs
métiers

Coordination de la mise en oeuvre de nouveaux dépistages

Réunit les CRDN annuellement

Gestion de I'interface des commissions avec les CRDN

HAS

Veille
Recommendations sur
les dépistages a mettre
en oeuvre

Documents

l !

Commission
biologie

Concoit et évalue les supports de

ANSP

Commission
épidémiologie
Suit la qualité des données

Valide le rapport annuel d'activité
Propose des études épidémiologiques

prélévement

Prépare les algorithmes

Evalue les automates et kits de dosage
Suit les performances analytiques des
laboratoires

Soutient I'accreditation des laboratoires
Prépare la mise en oeuvre de nouveaux
dépistages

Assure |'animation des laboratoires des
CRDN et la veille scientifique sur les
techniques

Valide le rapport annuel d'activité

N

CRDN

ANSM

Figure 2 : Organigramme du Programme National de Dépistage Néonatal
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2. Rapport d’activité 2023 de la Commission Biologie

2.1. Membres de la Commission Biologie :

e  Dr David CHEILLAN, Société Francaise du Dépistage Néonatal, Coordonnateur de la Commission Biologie
e Dr Caroline RAYNAL, Société Francaise de Biologie Clinique,

e  Pr Patrice FAURE, Conférence des chefs de pdle de biologie médicale des CHU,

e Dr David GUENET, Conférence des chefs de pole de biologie médicale des CHU,

e Mme Pascale LEVY, Agence de la Biomédecine,

e  Dr Marie-Pierre AUDREZET, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

o Dr Gilles RENOM, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

e  Dr Christelle CORNE, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

e Dr Claude SOMMA DELPERO, Société Frangaise du Dépistage Néonatal,

e DrJean-Baptiste ARNOUX, Société Frangaise du Dépistage Néonatal,

e Dr Mohand ATTOU, Agence Nationale de Sécurité du Médicament et des Produits de Santé,
e PrEmmanuel RUSCH, Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal,

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

2.2. Missions:

La Commission Biologie du Dépistage Néonatal, constituée en 2018, s’est tenue en janvier, mars, juin, octobre et
décembre 2023. Ses missions sont définies ainsi :

e Concevoir et évaluer le support (buvard) de préléevement ;

e 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 ;

e Evaluer les nouveaux équipements et kits de dosage des parameétres biologiques, et proposer au CNPDN
les ajustements techniques nécessaires au dépistage de chacune des maladies du programme national

e  Suivre les alertes de réactovigilance concernant le DN en lien avec 'ANSM ;

e  Préparer la mise en ceuvre biologique de nouveaux dépistages ;

e Suivre les performances biologiques de chacun des dépistages et les performances des laboratoires des
CRDN pour maintenir ’homogénéité de la réalisation du DNN sur le territoire national ;

e Soutenir I'accréditation de la partie DNN des laboratoires de biologie médicale participant aux CRDN ;

e 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). Elle a acté I'organisation suivante :
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e Son coordinateur est élu pour 2 ans renouvelables, sans limite de mandats dans le temps.

e Lecoordinateur réélu en 2021 est le Dr David CHEILLAN.
e Des référents ont été mis en place sur les thématiques suivantes : Buvard, Qualité, Réactovigilance,

Biologie Moléculaire, Métabolisme, Hormonologie, Drépanocytose.
e Lerythme des réunions est fixé a 4 par an au minimum.

2.3.1. Mise en place de I’extension aux EIM

Au 1¢" janvier 2023, 7 nouvelles pathologies, des erreurs innées du métabolisme (EIM) ont étayé le Programme
National de Dépistage Néonatal : la leucinose, I’'homocystinurie, la tyrosinémie de type 1, I'acidurie glutarique
de type 1, I'acidurie isovalérique, le déficit en déshydrogénase des hydroxyacyl-CoA de chaine longue, et le déficit
en captation de carnitine.

La Commission Biologie a préparé en 2022 le déploiement de ces nouveaux dépistages et a accompagné en 2023
sa mise en place.

2.3.1.1. Adaptation des techniques (RRF)

Avec la mise en place des EIM, un suivi rapproché a été réalisé par la Commission Biologie. Ainsi, suite aux alertes
transmises par les laboratoires concernant un nombre important de redosages sur certains parametres dosés, il
a été proposé de procéder, conjointement avec les sociétés Waters®, Shimadzu® et ChromSystems® de réévaluer
les Relativ Resulting Factor (RRF). Cela a permis de corriger en partie les différences observées entre les différents
laboratoires.

2.3.1.2. Correctif ChromSystems® /Shimadzu®

Suite a des difficultés persistantes rencontrées par certains laboratoires au cours du 1*" trimestre 2023, la société
Shimadzu® a décidé de déployer une méthode d’analyse optimisée, plus robuste, au cours du second semestre.
Cette nouvelle méthode repose sur les adaptations suivantes :

Diminution de la quantité injectée de 10 a 2 pL pour limiter la pollution de la masse
- Intégration de pics et non de plateaux pour une meilleure répétabilité, une meilleure intégration et une
robustesse en cas de perte partielle de signal.

2.3.1.3. Adaptation des seuils

En 2022, la Commission Biologie a proposé des seuils de retest et des seuils d’action pour les sept EIM dépistées
a partir du 1*" janvier 2023. Ces seuils ont été décidés a partir des données disponibles dans la littérature et des
données issues d’une expérimentation du CRDN Centre-Val de Loire.

En 2023, la mise en place sur 'ensemble du territoire du dépistage des EIM a conduit la commission Biologie a
modifier les seuils. Ces adaptations sont nécessaires afin de limiter le nombre de faux positifs et de faux négatifs.
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En 2023, les seuils ont ainsi été adaptés 3 fois :

- Le 1° février : modification des seuils pour ’homocystinurie, la leucinose, la tyrosinémie de type I, le
déficit en LCHAD, le déficit primaire en carnitine,

- Le 27 mars : modification des seuils pour le déficit primaire en carnitine,

- Le 9 octobre : modification des seuils pour I'acidurie glutarique de type | et le déficit en LCHAD.

2.3.1.4. Interférence C5DC

Des difficultés ont été remontées par un laboratoire concernant les valeurs de I'étalon interne du C5DC,
entrainant des sous-estimations des dosages des patients.

Concernant les possibilités évoquées :

- interférence avec I'oléamide ayant le méme MRM (lipide naturel des membranes cellulaires), utilisé
comme excipient dans de nombreux produits dont les films de polyéthylene.

Les recommandations suivantes ont été proposées par la Commission Biologie :
o Nettoyage des surfaces et équipements + utilisation de champ sur les paillasses + essai nouveau

pack de plaques.

Le probléme n’a par la suite pas été retrouvé.

2.3.1.5. RCP CoMMet

Dans le cadre du suivi des Erreurs Innées du Métabolisme, des Réunions de Concertation Pluridisciplinaires ont
été organisées conjointement entre la filiere G2M et la Commission Biologie : la RCP CoMMet.

En 2023, cette RCP CoMMet s’est réunie deux fois :

- Le22/09/2023
- lLe10/11/2023

Ces réunions permettent d’échanger sur les seuils et de les adapter au besoin.

2.3.1.6. Pb humidité

En octobre 2023, une alerte de réactovigilance a été émise suite a des contréles d’humidité anormaux dans les
contréles de Qualité fournis par la société ChromSystems®.

Ce probléme n’a pas été retrouvé par la société ChromSystems® au sein de ses stocks.

Suite aux échanges avec la société, il a été acté une modification de la notice pour indiquer de ne pas utiliser les
controles de Qualité si I'humidité est supérieure a 30% (50% auparavant).
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2.3.1.7. FN Tyrosinémie

En décembre 2023, un faux négatif de la Tyrosinémie de type | a été remonté. Le diagnostic a pu étre fait sur la
présence d’un cas index dans la famille.

Les résultats trouvés par le laboratoire étaient tout juste inférieurs au seuil (2,8 uM pour un seuil 3,0 uM). La
Commission Biologie a proposé que le prélevement soit redosé dans un autre laboratoire et que le seuil de la
Tyrosinémie de type | soit rediscuté en RCP CoMMet.

2.3.2. Buvard

Le marché public permettant I'acquisition de buvards a été renouvelé en septembre 2023 par le Resah.

Par ailleurs, et suite a des difficultés rencontrées dans la lecture des codes-barres apposés sur le buvard, une
évolution a la marge a été actée pour résoudre cette difficulté.

Par ailleurs, la Commission Biologie a validé que le buvard 2024 ne connaitrait pas d’autres modifications.

2.3.3. Rencontre avec les fournisseurs

En 2023, la Commission Biologie a poursuivi ses rencontres avec les fournisseurs des équipements et kits utilisés
dans le cadre du programme national de dépistage néonatal. Ainsi, la Commission Biologie a rencontré les
sociétés ChromSystems®, Waters®, Shimadzu®, Yourgene Health® et PerkinEImer®.

Au cours de ces rencontres, il a été abordé les attentes en termes de suivi des kits, de maintenance des
équipements en rappelant les enjeux de prise en charge en urgence de toute difficulté qui leur serait remontée.

2.3.4. Evaluation Externe de la Qualité (EEQ)

Le décret 2016-46 relatif a la biologie médicale a modifié les missions de I'agence nationale de sécurité du
médicament et des produits de santé (ANSM) et précisé le role des organismes d'évaluation externe de la qualité
(OEEQ) dans la réalisation des contréles de qualité des examens de biologie médicale. Tout en maintenant un
nombre limité et ciblé d'opérations conformément aux catégories mentionnées dans le décret de 2016, 'ANSM
a entrepris de déléguer un certain nombre d'opérations aux OEEQ. Parmi celles-ci figure le contrdle national de
qualité du dépistage néonatal.

Dés I'année 2018, en amont de la nouvelle organisation du dépistage néonatal, un appel a candidature a été
organisé dans le cadre des échanges ANSM/OEEQ. Celui-ci a abouti a la désignation d'Asqualab® pour prendre
en charge l'organisation d'une évaluation externe de la qualité du dépistage néonatal avec I'appui et
I'accompagnement de I'ANSM.
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La derniére opération Contréle National de Qualité du DNN a été réalisée en 2019 et le relais par Asqualab®

effectif depuis I'année 2020. Les opérations ont concerné les paramétres biochimiques, la drépanocytose et la
partie biologie moléculaire du dépistage de la mucoviscidose. En 2023, deux enquétes Asqualab® ont été
diffusées aux centres en mai et décembre.

2.3.5. Généralisation de la drépanocytose

En vue de la généralisation du dépistage de la drépanocytose, la Commission Biologie a contribué a I'élaboration
d'un état des lieux organisationnel et technique.

Elle a également participé a la relecture des projections financieres établies par le CNCDN dans le cadre de cette
généralisation.

Enfin, grace a l'implication de son référent drépanocytose, des travaux ont été engagés en 2023, portant a la fois
sur la rédaction du cahier des charges et sur |’évolution du systéme d’information.

2.3.6. SMA et DICS

En 2023, des travaux ont été engagés en vue des futures extensions du programme de dépistage néonatal a
I'amyotrophie spinale et aux déficits immunitaires combinés sévéres.

Dans ce cadre, les acteurs des études pilotes DEPISMA (sur le dépistage néonatal de I'amyotrophie spinale) et
DEPISTREC (sur le dépistage néonatal des déficits immunitaires combinés séveres) ont été invités a participer a
la Commission Biologie du 16 octobre.

Cette rencontre a permis d’examiner les organisations envisagées, les algorithmes diagnostiques et les éléments
du cahier des charges.

2.3.7. Suivi des distributions des parameétres du Dépistage Néonatal

Les distributions des parameétres du dépistage néonatal sont remontées mensuellement par les CRDN au CNCDN
puis transmises aux différents référents de la Commission Biologie pour analyse. L’exploitation des distributions
par la Commission Biologie se fait au minimum annuellement.

La Commission Biologie s’interroge sur :

- Ladérive des distributions de TIR engendrant un nombre d’études moléculaires au-dela des 0.5% actés
a la mise en place du dépistage de la mucoviscidose. La société Revvity® a été interrogée sur cette dérive
et a initié un travail exploratoire sur les causes.

- La mise en place d’un nouvel outil de recueil pour simplifier le retour de ces données depuis les CRDN.

2.3.8. Groupe de Travail Qualité
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En 2020, la Commission Biologie a validé la nécessité d’une réactivation du groupe « 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 Rhone Alpes,
- Dr GUENET, CRDN Normandie,

- Dr LAURO, CRDN Nouvelle-Aquitaine,

- Dr MESLI, CRDN Nouvelle- Aquitaine,

- Dr NGUYEN KHOA, CRDN lle de France,

- Dr RENOM, CRDN Hauts de France,

- DrROMAIN, CRDN Grand Est.

En 2023, le Groupe de Travail Qualité a participé a la publication du guide de I'accréditation des laboratoires
comprenant trois parties le pré-analytique, I'analytique et le post-analytique.

Par ailleurs, en 2023, le groupe de travail qualité a participé a la réalisation de procédures pour la sous-traitance
entre laboratoires.

2.3.9. Journée des laboratoires

Le 14 septembre 2023 s’est tenue la premiere journée des laboratoires. Ont été évoqués au cours de cette
journée :

- La Commission Biologie et ses missions,

- L'extension du dépistage néonatal aux Erreurs Innées du Métabolisme,
- Le Groupe Qualité,

- Le dépistage néonatal de la drépanocytose,

- Le dépistage néonatal de la mucoviscidose,

- Les pannes d’équipement et les modalités de sous-traitance.

Au total, 47 participants, 27 personnes en présentiel et 20 en distanciel.

2.3.10. Kit de la mucoviscidose

Suite a un appel d’offre de 2018, la société Yourgene Health® est en charge de proposer un nouveau kit pour la
détection des mutations recherchées dans le cadre du dépistage de la mucoviscidose. Face aux difficultés
techniques rencontrées, il a été acté le maintien du kit utilisé actuellement dans le cadre du programme national
de dépistage néonatal jusqu’en 2028, date de la fin de I'autorisation IVD (in vitro diagnostic) du kit.

D’autres technologies, notamment de séquencgage, sont évaluées pour prendre la suite du kit actuel.

En 2023, une rupture de stock de kits de biologie moléculaire pour le dépistage de la mucoviscidose a été
signalée, entrainant le déclenchement d’une alerte de réactovigilance auprés de ’ANSM. Pour faire face a cette
situation, un état des lieux des stocks régionaux a été effectué afin d'assurer une répartition équitable sur
I'ensemble du territoire.

Cependant, grace a la production en urgence de nouveaux kits, une redistribution des stocks existants a I'échelle
nationale s’est avérée inutile.
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2.3.11. Renouvellement de la Commission Biologie

En préparation du renouvellement de la Commission Biologie, cette derniére a travaillé en 2023 sur une
actualisation de son reglement intérieur.
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3. Rapport d’activité 2023 de la Commission Epidémiologie

3.1. Membres de la Commission Epidémiologie

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

e Dr Babak KHOSHNOOD, Inserm,

e Dr Thierry DART, Agence francaise de la santé Numérique (ASIP-Santé),

e  Dr Agathe BILLETTE DE VILLEMEUR, Société Francaise de Santé Publique,

e  PrBrigitte CHABROL, Société Francaise de Pédiatrie,

e  PrRégis COUTANT, Société Francgaise du Dépistage Néonatal,

e Mme Iméne MANSOURI, Agence de Biomédecine

e Dr Samir MESLI, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

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

Etaient invités systématiquement a participer aux réunions de la Commission Epidémiologie, Alexandra
DONCARLI (Agence Nationale de Santé Publique) et Dr Paul BREGEAUT (Centre National de Coordination du
Dépistage Néonatal)

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

3.2. Missions:

La Commission Epidémiologie du Dépistage Néonatal, constituée en 2018 a pour missions :

e Suivre I'exhaustivité et la qualité des données transmises par les Centres Régionaux de Dépistage
Néonatal,

e Valider les résultats du Dépistage Néonatal présentés dans le rapport annuel d’activité,

e Valider la charte d’accés aux données ainsi que le dossier précisant les modalités de dépot de projets
de recherche en lien avec ces données,

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

e Proposer des projets de recherche,

e  Assurer la visibilité du Dépistage Néonatal,

e Evaluer et proposer les évolutions possibles du systeme d’information géré par le CNCDN.

3.3. Fonctionnement et principales activités

La Commission Epidémiologie est désignée pour 4 ans (2018-2022). Son président est désigné par le Comité
National de Pilotage de Dépistage Néonatal.

Actuellement, le Docteur Nolwenn REGNAULT, représentante de I’ANSP, est la présidente de la Commission
Epidémiologie.

N, Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal |



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

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

e Linterlocuteur privilégié des CRDN est le CNCDN,
e Le CNCDN collige les informations regues, interroge les CRDN si besoin, et sollicite la Commission
Epidémiologie une fois les informations synthétisées.

3.3.1. Futur Commission et Réglement Intérieur

En 2023, la Commission Epidémiologie a travaillé a I’évolution de son réglement intérieur en préparation de la
réactualisation des instances du Programme National de Dépistage Néonatal.

Ainsi, la Commission Epidémiologie a souhaité revoir son organisation, notamment concernant ses missions
épidémiologiques.

Par ailleurs, les acteurs de la commission ont travaillé sur une nouvelle composition de la commission
épidémiologie en vue de renforcer les moyens dans les champs de I'épidémiologie et de la recherche.
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4. Bilan d’activité 2023 du Centre National de Coordination du
Dépistage Néonatal

4.1. Evolution de I'organisation du Dépistage Néonatal

Le Centre Hospitalier Régional Universitaire de Tours a été désigné le 28 juin 2018 Centre National de
Coordination du Dépistage Néonatal pour entrer en fonction le 1¢" juillet 2018.

L'arrété du 22 février 2018, relatif a I'organisation du programme national de dépistage néonatal recourant a des
examens de biologie médicale, a restructuré |'organisation du dépistage néonatal, avec une mise en place au ler
mars 2018 des Centres Régionaux de Dépistage. Ces derniers ont pris la suite des associations régionales qui
assuraient jusque-la I'organisation régionale du dépistage néonatal.

En juillet 2023, le Centre Hospitalier Régional Universitaire de Tours a été renouvelé dans son réle de Centre
National de Coordination du Dépistage Néonatal.

Le nombre de structures de dépistages est de 17 CRDN (12 métropolitains et 5 ultramarins) et 5 Antennes (figure

3).
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Figure 3 : Organisation du dépistage néonatal 2023
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4.2 Alertes

4.2.1 Acheminement des buvards - La Poste

L’acheminement des buvards repose en métropole et en Guyane sur la solution postale. Les contrats de
délivrance des courriers PRIO J+1 avec lesquels les enveloppes sont acheminées avec un délai indicatif de 1 jour
ont pris fin au 1°" avril 2023. Le délai indicatif de transmission des enveloppes passait donc de 1 jour ouvré (J+1)
a 2 jours ouvrés (J+2).

Suite a une alerte au ministére en charge de la santé, un groupe de travail CNCDN-La Poste a été mis en place en
septembre 2023 pour évaluer les alternatives possibles afin de maintenir un délai de J+1. Le groupe La Poste s’est
engagé a maintenir pendant une durée finie d’'un an un délai de J+1 en mettant en place une solution mixte
mélant le réseau La Poste et celui de Chronopost.

Pour cette nouvelle solution, le passage dans le réseau Chronopost a supposé un contenant d’acheminement
spécifique, ici une enveloppe cartonnée, fournie par le groupe La Poste. Cette enveloppe est étiquetée avec un
code barre permettant de suivre son acheminement.

240 mm

110 mm

PrARMACE

SANT EXUPERY

2 RUJE LOUSS GAUME

LA TESTE DE BUCH

33200

) FR FRANCE
OE0000000

Cortact - PHARMACIE
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Red : 2000182

Roferorce | TEST MED 13
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SW BeFrane0  331J30

0033 260X M161 3939 7524 8819 9017 I

Figure 4 : Enveloppes d’acheminement 2023

En comparaison avec le PRIO J+1, a été constaté une augmentation du délai d’acheminement avec 88%
d’acheminement des buvards en J+1 et 96% en J+2, ainsi qu’une augmentation de la perte d’enveloppe et donc
de reprélevement de nouveau-nés.
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4.2.2 Enveloppes endommagées

Une alerte a été faite auprés de La Poste apreés la réception d’enveloppes humides, tachées et abimées. A la suite
de celle-ci, une sensibilisation des équipes a été entreprise, portant sur le caractére précieux des prélevements
ainsi que la nécessité d’un état de conservation optimal a I'arrivée afin de pouvoir réaliser le dépistage néonatal
des nouveau-nés.

4.2.3 Blocage plateforme distribution La Poste

En mars 2023, suite a la réforme des retraites, plusieurs vagues de manifestations et de greves ont été constatées
entrainant le blocage de I'entrep6t d’acheminement en Pays de la Loire. Apres signalement, les buvards ont pu
étre acheminés au CRDN malgré la gréve.

4.2.4 Stocks Kkits mucoviscidose

En janvier 2023, apres plusieurs relances auprés du fournisseur, un signalement a été fait a ’Agence Nationale
de Sécurité du Médicament et des Produits de santé concernant une rupture de stock des lots CF30v2 Yourgene.
Le probleme a été solutionné aprés le signalement par la production du lot suivant.

D’autres prestataires et techniques de dépistage sont en cours de test par les laboratoires réalisant actuellement
le dépistage de la mucoviscidose. Un nouveau marché sera proposé en 2026.

4.2.5 Prélevements a domicile

Suite a un retard diagnostic d’hypothyroidie congénitale chez un enfant né a domicile et dont le prélevement n’a
jamais été réceptionné par le CRDN, une alerte a été transmise par la DGS a la Fédération Francaise de Santé en
Périnatalité et au Conseil National de I'Ordre des Sages-Femmes. Celle-ci comprend un rappel sur la
responsabilité du préleveur vis-a-vis de I'envoi du buvard lorsqu’il est réalisé au domicile et ce le jour méme ainsi
que la notification au CRDN par les sages-femmes lors d’un prélévement fait a domicile.

4.2.6 Systéme d’'Information (SI)

Suite aux nouveaux déploiements du S| (« Neonat étendu »), une alerte a été faite a I’ANSM en février 2023
concernant l'instabilité de la version déployée, les fonctionnalités non abouties et un manque de qualification
en préproduction préalable au déploiement par Epiconcept. Une restructuration de I'équipe, dont un nouveau
chargé de mission, a été entreprise apres le signalement.
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4.2.7 Controle Qualité humidité Chromsystems

Un probléme des kits de Controle Qualité (CQ) d’humidité a été constaté en janvier 2023. Le mode opératoire en
cas de CQ témoin d’humidité positif dans la notice d’utilisation a été modifié en diminuant le seuil possible
d’utilisation (passant de 50 a 30%).

Un nouveau lot de CQ sera disponible début 2024.

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 étre dissociées des commandes des CHU 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 :

- D’entreprendre une négociation du tarif au niveau national. Chaque CHU procede alors a un achat
directement auprés du fournisseur.

- D’accompagner les marchés publics engagés par le Ministere auprés de centrales d’achat ; dans cette
configuration, les tarifs sont négociés au niveau national et les achats se font par chaque CHU aupres
de la centrale considérée ou aupres du fournisseur selon les termes du marché.

4.3.1 Marché buvards 2023

La Direction Générale de la Santé et la Direction Générale de I'Offre de soins ont fait appel au Resah (Réseau des
Acheteurs Hospitaliers) pour lancer un appel d’offre national pour la fourniture de buvards en amont de la
nomination du CNCDN. Au ler octobre 2018, la société Revvity® (ex PerkinElmer®) a été retenue a l'issue de
I'appel d’offre. Le marché a été conclu pour les années 2019 et 2020, prolongé pour les années 2021 et 2022.

Comme lors des années précédentes, 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.

Les buvards 2023 ont pu étre commandés en 2022 avant le ler octobre 2022, date de la fin du marché des
buvards. Un nouvel appel d’offre a été lancé en 2023, la société Revvity® (PerkinElmer®) a été retenue. Le marché
a été conclu pour les années 2023-2027.

4.3.2 Etiquettes « Code-Barres »

Le CNCDN a proposé en 2023 un tarif négocié au niveau national pour la fourniture d’étiquettes « Code-Barres ».

Chaque CRDN, étant hébergé par un CHU, pouvait profiter de ce tarif négocié ou profiter du tarif préalablement
négocié par la direction des achats de son CHU de rattachement.
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4.4 Dépistage des 7 erreurs innées du métabolisme (EIM)

4.4.1 Démarrage du dépistage des 7 EIM

Au 1° janvier 2023, a débuté le dépistage des 7 erreurs innées du métabolisme (EIM) : la leucinose,
I’'hnomocystinurie, la tyrosinémie de type 1, I'acidurie glutarique de type 1, I'acidurie isovalérique, le déficit en
déshydrogénase des hydroxyacyl-CoA de chaine longue et le déficit en captation de carnitine.

4.4.2 Adaptation des seuils

Apres le démarrage du dépistage des EIM, un nombre important de redosages des prélevements a été signalé
par certains CRDN. Les seuils de certaines pathologies ont d(i étre adaptés et abaissés a plusieurs reprise afin de
diminuer le nombre de retests.

4.4.3 Procédure d'urgence

Mise en place d’une procédure d’urgence pour I'acidurie isovalérique et la leucinose, pathologies a risque de
décompensation précoce. Cette procédure d’urgence a été mise en place pour les résultats pathologiques avant
les week-ends ou jours fériés avec une réflexion autour de la communication directe du résultat avant retest si
celui-ci est supérieur au seuil d’'urgence afin d’assurer une prise en charge rapide.

4.4.4 Fiches pathologies

Avec le démarrage du dépistage des 7 EIM, des fiches pathologies pour chacune d’entre elles ont été élaborées
et importées sur le site internet du CNCDN (https://depistage-neonatal.fr/espace-pro/maladies/).

4.5 Préparation de la mise en place de la généralisation du dépistage de la
drépanocytose

4.5.1 Coopération avec la filiere MCGRE

Avec la généralisation du dépistage de la drépanocytose recommandée par la HAS en 2022, un travail avec la
filiere MCGRE a été débuté en 2023. Un groupe de travail a ainsi été créé afin de réfléchir a la mise en place de
la généralisation de la drépanocytose et notamment a I'organisation et adaptation du matériel et des équipes,
la gestion du rendu des résultats ainsi que I'information et la prise en charge des enfants hétérozygotes, une
évolution du systeme d’information.
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4.5.2 Evolution du SI

Avec la généralisation de la drépanocytose en 2024, le Sl a d(i évoluer. Le groupe de travail Sl drépanocytose a
participé a I’écriture des spécifications pour ces évolutions ainsi que les différents tests des évolutions
concernant la drépanocytose : saisie des informations du buvard, validation technique et biologique,import des
fichiers depuis les automates, création réle coordonnateur, harmonisation, mise a jour des résultats et libellés,
refonte de la validation technique et biologique et de la saisie manuelle des résultats, génération des courriers,
transfert des prélevements inter laboratoires.

4.5.3 Equipements

Le groupe de travail a également contribué a rédiger le cahier des charges des équipements et des réactifs pour
le dépistage de la drépanocytose. Le Resah, chargé du marché, a ensuite contacté les fournisseurs, qui ont été
rencontrés par le groupe de travail DNN-drépanocytose, le Resah et la Commission Biologie.

4.6 Préparation de la mise en place du dépistage des déficits immunitaires
combinés séveres et de 'amyotrophie spinale

L'année 2023 a été marquée par la préparation de la mise en place des déficits immunitaires combinés séveres
(DICS) et de 'amyotrophie spinale (SMA). Pour rappel, le dépistage des DICS a été recommandé par la Haute
Autorité de Santé (HAS) en 2022 et celle-ci a commencé a évaluer I'intégration de I'amyotrophie spinale au
programme de dépistage néonatal. Les recommandations seront disponibles en 2024.

4.6.1 Elaboration des algorithmes décisionnels

La Commission Biologie, en partenariat avec la filiere FILNEMUS pour la SMA et la filiere MARIH pour les DICS,
ont commencé a travailler a I’élaboration des algorithmes décisionnels pour la future mise en place du dépistage
pour ces deux pathologies.

4.6.2 DEPISMA et DEPISTREC

2 programmes régionaux de recherche ont été mis en place en amont des recommandations de la GAS: DEPISMA
pour la SMA et DEPISTREC pour les DICS. Un groupe « Dépistage » a été mis en place pour le suivi de DEPISMA
et les suites a venir.

4 enfants ont pu étre dépistés et pris en charge par le programme DEPISMA en 2023.

Ceux-ci ont également servi a élaborer puis tester et adapter les algorithmes décisionnels proposés au préalable.
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4.7
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Systeme d’Information et Base Nationale

En 2023, la mise en place de I'extension du Programme de Dépistage Néonatal aux Erreurs Innées du

Métabolisme a imposé une évolution majeure du systeme d’information.

Depuis 2003, le systeme d’information reposait sur une application de bureau, complétée par une partie web

pour la validation de la drépanocytose (2011) et pour la validation de la phénylcétonurie et du déficit en MCAD

(2020). Néanmoins, le modeéle reposant sur des applications de bureau ne pouvait plus répondre a I'enjeu des

évolutions successives.

Ainsi, il a été acté en 2021, une évolution du systéme d’information avec une architecture reposant sur une

interface web. Par ailleurs, cette nouvelle interface était construite autour d’une base nationale avec acces

restreints.

Au 1°" janvier 2023, le systeme d’information comprenait ainsi :

4.7.1

Une application de bureau permettant notamment la saisie des buvards, la validation des maladies

« historiques » (PCU, HC, HCS, Mucoviscidose), la réalisation de statistiques, le suivi des enfants, la
gestion des courriers.

Une interface web permettant la validation de I'ensemble des maladies, le suivi des enfants, la gestion
des courriers, la réalisation de statistiques simple.

Difficultés rencontrées

La mise en place du nouveau systéeme d’information s’est accompagnée d’un certain nombre de difficultés, ayant

conduit a une alerte a I’ANSM en avril 2023 par le référent Sl de la Commission Biologie .

Parmi les difficultés rencontrées, peuvent étre notées :

4.7.2

Les lenteurs du systeme de validation,

La difficulté de la gestion des courriers avec notamment des difficultés a la construction des modeéles,
La gestion des prélévements multiples pour un enfant,

Les limites concernant les statistiques réalisables,

La coexistence de deux systémes.

Base nationale

Le nouveau systeme d’information repose sur une base nationale. Néanmoins, en 2023, cette base n’était pas

exhaustive, I'ensemble des données ne remontant pas encore dans cette base. Ainsi les données de certaines

régions et les données relatives au dépistage de certaines pathologies n’étaient pas encore présentes dans la

base nationale et ne permettait pas une exploitation nationale.
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4.8 Outils de communication

4.8.1 Réseaux sociaux

Suite aux constats répétés sur la nécessité d’une plus grande visibilité du programme national de dépistage
néonatal et dans I'anticipation de la tenue du cinquantenaire du programme, il a été acté en 2021 de
communiquer sur les réseaux sociaux.

Ainsi en 2022, 4 réseaux sociaux ont été ciblés :

u]

- Facebook : depistage.neonatal ||

- Twitter (actuel X) : depistageneonatal -

- LinkedIn : depistage-neonatal L

- Instagram : depistage.neonatal

Les réseaux sociaux ont ainsi été déployés au 28 février 2022 a I'occasion de la journée internationale des
maladies rares. Les données suivantes présenteront les couvertures (comptes uniques qui ont vu au moins une
des publications), les impressions (nombre de fois que le contenu est apparu sur I'écran d’une personne), les
vues (nombre de fois ou des personnes ont vu le profil de la page) et les comptes touchés (personnes ayant
interagi avec le contenu produit).

Ainsi, en 2023, on peut constater une augmentation globale du nombre d’abonnés sur I’'ensemble des réseaux
ainsi qu’une augmentation des couvertures sur Facebook, le reste étant globalement stable :

- Le compte Facebook comprenait 297 abonnés pour pres de 2 500 vues et 15 300 couvertures,
- Le comte Instagram comprenait 600 abonnés pour prés de 3 200 vues et 17 800 couvertures,
- Le compte LinkedIn comprenait 275 abonnés pour pres de 500 vues et 13 900 impressions,

- Le compte twitter (actuel X) comprenait 77 abonnés avec un pic au mois de juin pour prés de 9 500
impressions et 600 vues.

Pour la journée mondiale du dépistage néonatal, le CNCDN a collaboré avec 3 influenceurs du domaine médical
et paramédical avec repartage des posts, prise de parole libre, production de réels avec notamment pres de
30 000 vues sur un réel unique. Deux lives ont également été produits pour cette journée.

Une réflexion est en cours sur la pertinence du déploiement du programme de dépistage néonatal sur x, et sur
la nécessité d’étre présent sur d’autres réseaux sociaux, notamment TikTok.

4.8.2 Site internet
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La mise en ligne du site internet du dépistage néonatal a été réalisée au 1°" 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 déployée au 1°"ao(t 2021. L’adresse du site internet
a alors migré de depistage-neonatal.org a depistage-neonatal.fr

PRO NATI L
A\ DE DI NEONATAL APropos  Le Dépistage De MonEnfant  Les Maladies Dépistées  Actualités  Contact PRO
Gentre national de coordination

Vous allez avoir un bébé ou votre bébé vient de naitre ? @ §

la naissance, c’est important @;

Le dépistage néonatal existe en France depuis 1972 . Il concerne tous les nouveaux nés et

est gratuit ('Assurance Maladie le finance pour tous les enfants). Le dépistage néonatal

permet de repérer des maladies avant méme |'apparition des premiers signes chez

I'enfant. Il permet la mise en place d'un traitement et d'un accompagnement adapté. Q
@

TROUVER MON CENTRE DE DEPISTAGE | 1

Site Internet du Programme National de Dépistage Néonatal

Suite a une évolution du suivi du trafic sur le site internet depistage-neonatal.fr, il n’est pas possible d’avoir une
vision de la fréquentation du site internet pour I'année 2023.

Néanmoins, il est possible d’étudier le référencement sur les moteurs de recherche. A titre d’exemple, sur
Google, sur 'année 2023, prés de 30 000 personnes sont arrivées sur le site internet du dépistage néonatal suite
a une recherche sur Google et le site internet a été affiché plus de 430 000 fois a des personnes effectuant des
recherches. La aussi une progression est notable sur la période, notamment sur le nombre de personnes allant
sur le site internet (4 000 en 4 mois en 2022 pour 150 000 impressions).
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Evolution du nombre de clics et d'impressions par semaine en 2023

Suite a une catégorisation des requétes Google, nous pouvons observer que ce sont les requétes généralistes qui
sont le plus pourvoyeuses d'impressions et de clics. Il est a noter un nombre important de clics sur le déficit en
MCAD, sur la leucinose et I'acidurie glutarique, en lien avec une actualité en 2023.
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4.9 Coopération filiere Muco-CFTR

En 2021, le Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal, la Société Francaise de Mucoviscidose et la
filiere Muco-CFTR ont initié une collaboration ayant pour but de faciliter le diagnostic des formes complexes de
mucoviscidose. Pour cela, un groupe d’experts composé de trois généticiens moléculaires, deux biologistes, six
cliniciens de la Société Frangaise de Mucoviscidose et deux membres de la Société Francaise de Dépistage
Néonatal a été mis en place.

Cela a conduit a la mise en place d’une Réunion de Concertation Pluridisciplinaire pour les formes non conclues
de mucoviscidose au sein de la filiere Muco-CFTR. Ainsi, les Centres Régionaux de Dépistage Néonatal ont été
invités a transférer a ce groupe de travail les cas de dépistage de la mucoviscidose non conclus.

Par ailleurs, ce groupe de travail participe a la validation des données présentées par le CNCDN dans son rapport
d’activité annuel.

4.10 Réunion des CRDN

Dans ses missions, le CNCDN s’était engagé a réunir au moins une fois par an les CRDN.

Aprés quatre réunions tenues en mars 2019, mai 2020, juin 2021 et mai 2022, la cinquiéme réunion des Centres
Régionaux de Dépistage Néonatal s’est déroulée le 31 mai 2023 a Paris.

Les sujets abordés lors de cette réunion sont les suivants :

- Un bilan a été présenté aprés 5 mois de mise en place du dépistage des EIM.Les évolutions du
programme national de dépistage néonatal avec notamment la mise en place de la généralisation du
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dépistage de la drépanocytose: le calendrier, les algorithmes, le systéme d’information, les

financements.

- Unbilan sur I'acheminement des buvards et les évolutions du groupe La Poste a également été présenté
avec une présentation de I'impact prévisionnel ainsi que des perspectives d’évolution.

- Les actualités du dépistage néonatal : les marchés en cours et a venir, la journée internationale du
Dépistage néonatale.

4.11 Projets a venir

4.11.1 Généralisation de la drépanocytose

En 2023, les acteurs de la Commission Biologie, de la filiere MCGRE et les utilisateurs du Sl de la drépanocytose
ont initié le travail en vue de la généralisation du dépistage de la drépanocytose, conformément aux
recommandations formulées par la Haute Autorité de Santé (HAS) en 2022.

Ce travail se poursuivra en 2024, avec pour objectif une mise en ceuvre généralisée dans le courant de I'année.
Les actions prévues incluent notamment la passation d’'un marché public pour I'acquisition des équipements et
réactifs nécessaires, l'installation et la validation des méthodes, ainsi que I’harmonisation des modalités
d’information destinées aux patients atteints de drépanocytose ou porteurs hétérozygotes.

4.11.2 Dépistage des DICS et de la SMA

Les travaux relatifs a I'extension du Programme National de Dépistage Néonatal au déficit immunitaire combiné
sévere (DICS) et a 'amyotrophie spinale infantile (SMA) ont été engagés en 2023. L'année 2024 sera dédiée a la
poursuite de ces efforts, avec pour objectif de garantir un déploiement rapide et optimal de ces deux dépistages
dans les meilleures conditions possibles.

4.11.3 Evolution du SI

Suite a la mise en place d’un nouveau systéme d’information au 1°" janvier 2023, il est inscrit dans I'année 2024
de continuer I'évolution du systeme mis en place afin de répondre au mieux aux enjeux des utilisateurs.

Dans la continuité de la migration engagée, visant a transformer I'application de bureau en une application web,
les travaux prioritaires pour 2024 porteront sur la planification et le déploiement du transfert des fonctionnalités
vers cette nouvelle interface.

4.11.4 Suivi Acheminement
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A la suite de la mise en ceuvre de la nouvelle solution d’acheminement La Poste-Chronopost, un suivi des

performances devra étre effectué afin de s’assurer que cette organisation répond aux exigences du programme
de dépistage néonatal.

En fonction des résultats observés et de la qualité du service rendu, une évaluation sera nécessaire en 2024 pour
décider de la poursuite de cette solution ou de I'adoption d’une alternative.
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5. Bilan du programme national de dépistage néonatal

Le Programme National de Dépistage Néonatal couvre I'ensemble du territoire francais: métropole,
départements et régions d’outre-mer (DROM). Depuis le 1°" décembre 2020, le dépistage néonatal permet le
dépistage biologique de six maladies : la phénylcétonurie (PCU, depuis 1972), I'hypothyroidie congénitale (HC,
depuis 1978), I'hyperplasie congénitale des surrénales (HCS, depuis 1995), la drépanocytose (depuis 1989 dans
les DROM et 1995 en métropole) la mucoviscidose (depuis 2002), le déficit en MCAD (depuis 2020) et 7 erreurs
innées du métabolisme (EIM, depuis 2023) : homocystinurie, acidurie glutarique de type 1, LCHAD, déficit
primaire en carnitine, leucinose, acidurie isovalérique, tyrosinémie de type 1.

L’ensemble des nouveau-nés est concerné par le dépistage de la PCU, de I'HC, de la mucoviscidose, du déficit en
MCAD et des 7 EIM. Le dépistage de I'HCS est réalisé pour I'ensemble du territoire chez les enfants nés apres 32
semaines d’aménorrhées. Enfin, en 2023, le dépistage de la drépanocytose est ciblé en métropole et
systématique dans les départements et régions d’Outre-Mer.

5.1. Méthodologie et Présentation des résultats

Les données statistiques présentées dans le rapport d’activité résultent de I'exploitation des données adressées
par les CRDN :

- Des statistiques médicales extraites du centralisateur et validées par les CRDN,
- Des statistiques médicales envoyées trimestriellement par les CRDN,
- Des fiches diagnostiques (fiches d’identification d’un cas suspect).

Les données concernant les Outre-Mer ne sont pas représentées sous forme de cartographie, en raison du faible
nombre de malades lié au nombre limité des naissances sur ces territoires.

Statistiques médicales

Les statistiques médicales de I'année recensent tous les enfants nés dans I'un des CRDN/Antennes entre le 1¢"
janvier et le 31 décembre de I'année.

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 a partir de ces informations. Les cartographies des DROM n’ont pas pu étre produites du
fait d’un trop faible effectif d’enfants malades sur ces territoires.

Les données concaténées ont été présentées aux CRDN pour validation avant intégration au sein du rapport
d’activité. En cas de discordances, des informations complémentaires étaient demandées aux CRDN et intégrées
dans les résultats présentés.
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Fiches diagnostiques

Les fiches diagnostiques (Annexes 12 a 24) sont complétées par les médecins référents qui affirment ou infirment
le diagnostic. Elles sont ensuite remontées au CRDN puis au CNCDN pour saisie.

Il existe des disparités dans la complétion des fiches diagnostiques. En fonction des régions et des pathologies,
les fiches sont renvoyées pour I'ensemble des enfants suspects ou uniquement pour les enfants confirmés
malades.

Un travail pour assurer I'exhaustivité concernant les fiches des enfants malades a été effectué par le CNCDN.
Aprés avoir comparé les statistiques médicales, le CNCDN a contacté le CRDN pour récupérer chaque fiche
manguante concernant un enfant atteint de I'une des treize pathologies dépistées.

Selon les pathologies et les conclusions diagnostiques, les fiches diagnostiques peuvent étre remontées par les
médecins référents plusieurs mois aprés la naissance. Le CNCDN a exploité I'ensemble des fiches regues au 1¢
octobre 2024 pour les enfants nés entre le 1° janvier 2023 et le 31 décembre 2023 présentant une des
pathologies du dépistage néonatal. Du fait de cette période temporelle légérement différente entre les
statistiques médicales et les fiches diagnostiques, il peut exister des variations a la marge concernant le nombre
d’enfants malades.

L’exploitation de ces fiches d’identification de cas suspects a permis, par pathologie, I'analyse des données
générales (sexe, poids de naissance, terme, taille de naissance), les délais (de prélevement, d’analyse, de
confirmation, de traitement) ainsi que les examens complémentaires réalisés.
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5.2. Données Générales

Dépistage et Refus

En 2023, 637 508 nouveau-nés ont été testés en métropole et 38 625 en Outre-Mer (DROM). A partir de 2020,
les enfants nés et dépistés au sein des Territoires d’Outre-Mer ne sont plus comptabilisés, soit un décalage
d’environ 5 000 nouveau-nés dépistés avec les années précédentes. En accord avec la tendance observée depuis
10 ans, il existe une diminution du nombre de naissances en 2023. En France, I'adhésion au Programme National
de Dépistage Néonatal est quasiment exhaustive, les refus ne concernant que 501 enfants en 2023, soit 0,07%.

Néanmoins, le nombre de refus semble en augmentation, et jamais autant de refus n’ont été enregistrés qu’en
2023. Depuis la mise en place des Centres Régionaux de Dépistage Néonatal en 2018 et d’une homogénéisation
de leur recensement, leur nombre est passé de moins de 300 a 501.

2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023

NN dépistés 781880 761841 743431 728341 703297 715759 702786 706465 689531 637 508

Métropole
Refus 234 263 265 271 247 328 295 358 420 493
NN dépistés 46 738 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39035 40 645 39 769 38 625
Outre Mer
Refus 4 4 12 7 10 15 14 20 19 8
NN dépistés 828618 809078 791387 775961 750814 763706 741821 747110 729300 676 133
France  Refus 238 267 277 278 257 343 309 378 439 501

Taux 1/3 482 1/3 030 1/2 857 1/2 791 1/2 921 1/2 227 1/2 401 1/1 976 1/1661  1/1 350

Tableau DG-1 : Evolution du nombre de nouveau-nés dépistés et du nombre de refus depuis 2014
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Tableau DG-2 : Evolution du nombre de refus depuis 2011
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Au niveau régional, il semble exister des disparités territoriales, avec des refus plus nombreux recensés sur

certains territoires. Du fait des faibles effectifs, une étude longitudinale est nécessaire afin d’identifier si certaines
tendances observées sont spécifiques aux années en cours ou retrouvées de facon plus pérennes.

Refus

(pour 10 000 naissances)
2018 2019 2020 2021 2022 2023

Auvergne Rhone-Alpes 4,6 4,7 4,8 5,5 51 104
Bourgogne Franche-Comté 3,0 3,1 3,1 6,4 5,3 7,9
Bretagne 2,2 2,2 2,2 4,9 8,2 7,8 e
Centre Val de Loire 2,8 2,8 2,9 6,9 7,5 3,6
Grand Est 3,2 2,3 4,8
Hauts de France 2,4 2,4 2,5 2,9 5,9 51
Ile de France 4,4 4,4 4,5 4,9 7,1 8,7
Normandie 1,5 1,5 1,5 6,1 7,6 6,3
Nouvelle Aquitaine 2,2 1,6 1,7 5,3 5,5 9,2
Occitanie 8,4 8,4 85 10,1 10,0 11,7
PACA-Corse 3,7 3,8 3,6 3,4 4,1 4,6
Pays de la Loire 1,4 1,3 1,3 3,5 4,1 6,3
Métropole 35 35 35 51 61 7,7
Guadeloupe 6,1 5,8 5,6 41 10,6 22
Guyane 1,2 1,2 1,2 4,9 3,9 -
Martinique 16,0 159 170 13,7 140 6,0
Mayotte 1,0 - -
Ile de la Réunion 59 4,5 3,8
Outre-Mer 21 21 26 44 48 21
Total 34 34 35 34 60 74

Tableau DG-3: Evolution du taux de refus par région entre 2018 et 2023
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N°m.|.':setzse NN (po_fu‘re il(;sooo
naissances)

Auvergne Rhone-Alpes 78 785 82 10,4
Bourgogne Franche-Comté 22 859 18 7,9
Bretagne 29 397 23 7,8
Centre Val de Loire 22 239 8 3,6
Grand Est 47 782 23 4,8
Hauts de France 58 877 30 51
Ile de France 155 958 136 8,7
Normandie 30 076 19 6,3
Nouvelle Aquitaine 49 843 46 9,2
Occitanie 51 430 60 11,7
PACA-Corse 54 022 25 4,6
Pays de la Loire 36 240 23 6,3
Métropole 637 508 493 7,7
Guadeloupe 4 525 1 2,2
Guyane 7 662 - -

Martinique 3331 2 6,0
Mayotte 10 004 - -

Ile de la Réunion 13103 5 3,8
Outre-Mer 38 625 8 2,1
Total 676 133 501 7,4

Tableau DG-4 : Nombre de nouveau-nés testés, nombre et taux de refus par région en 2023

En 2023, le DNN a permis de dépister 1 256 enfants malades, soit une incidence d’un enfant malade pour 538
enfants dépistés (116 HPP, 39 HCS, 676 SDM, 258 HC, 115 CF, 30 MCAD, 4 CUD, 6 GA1, 2 HCY, 2 IVA, 1 LCHAD, 3
MSUD, 4 TYR).
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5.3. Dépistage Phénylcétonurie

Le dépistage néonatal de la phénylcétonurie existe en France depuis 1972. Depuis, plus de trente-huit millions
de nouveau-nés ont été testés pour cette pathologie.

Si I'objectif de ce dépistage reste la phénylcétonurie (PCU), en plus de cette derniéres différentes autres formes
d’hyperphénylalaninémies sont diagnostiquées. Ainsi, la classification actuelle comprend :

- Les déficits en phénylalanine-hydroxylase. Ces derniers comprennent :
= La phénylcétonurie (PCU) définie par une phénylalaninémie de confirmation > 360
umol/L, nécessitant alors un traitement adapté. Depuis 2016, il n’y a plus de
distinction entre PCU classiques et PCU atypiques en concordance avec le consensus
européen. Depuis 2018, les données de la phénylcétonurie ne sont plus présentées en
distinguant les PCU classiques et les PCU atypiques.
= Les hyperphénylalaninémies modérées (HPM) définies par une phénylalaninémie de
confirmation < 360 umol/L, et qui ne nécessitent pas de traitement pour la plupart,
mais un suivi. Certains patients, apres plusieurs mois de suivis peuvent présenter une
phénylalaninémie > 360 umol/L, ce qui les fait passer dans la catégorie « PCU » et
recevront alors un traitement. Cependant, la grande majorité des HMP le resteront et
peuvent étre considérés, a posteriori, comme des faux-positifs.
- Les déficits du métabolisme de la tétrahydrobioptérine. Ces formes sont également appelées
« déficits en cofacteur » ou « formes malignes ».

En 2023, I'incidence en France de la Phénylcétonurie est de 1 /13 564 (47 enfants malades). En ajoutant les HPM
(81 enfants), I'incidence est alors de 1 / 4 981. On constate une incidence stable pour la PCU sur les derniéres
années, tandis que l'incidence de I'HMP (forme bénigne ne nécessitant pas de traitement) a nettement
augmenté, ceci étant en lien avec un changement de technique de dépistage (passage a la MS/MS qui a justifié
une modification du seuil de dépistage (passage de 180 a 120 umol/L en 2022). Une nouvelle adaptation du seuil
est envisagée pour 2024.

Les délais calculés a partir des fiches d’identifications de cas suspects sont similaires a ceux retrouvés en 2022
pour 'HPM, de méme que les délais de prélevement et de résultat de la PCU. On constate cependant une
augmentation du délai de confirmation diagnostique pour la PCU par rapport a 2022 (4 jours de plus).

Pour la PCU

- Délai de prélevement : médiane a 3 jours,

- Délai de résultat du prélevement : médiane a 6 jours,

- Délai de confirmation diagnostique : médiane a 14 jours.
Pour 'HPM

- Délai de préléevement : médiane a 3 jours,
- Délai de résultat du préléevement : médiane a 6 jours,
- Délai de confirmation diagnostique : médiane a 15 jours.
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PCU - Données depuis la mise en place du dépistage de la phénylcétonurie

Nombre (’ie NN N;';';Lee:e Nombre de N::;‘It:jee:e Fréquence Fréquence
testes PCU malades HPM F. Maligne PCU PCU + HPM
ﬁl"';’eesrg“e Rhave: 4090 079 230 241 7 1717783  1/8684
2g“mr§é°9“e Franche- 4 588 661 137 71 1 1/11596 1/7638
Bretagne 1 604 164 75 31 0 1/2138 1/15134
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Métropole 37 012 066 2366 1735 49 1/15643 1/9025
Guadeloupe 268 540 4 2 1 1/67135 1/44757
oyme | e o 1 . . . ieim
PrasE B - s 3 o 1jwes 1w
P B sosags o . o - -
gepaimbassn | ssmaos 0 s s T
Outre-Mer 1 507 629 17 12 3 1/88684 1/51987
Total 38 519 695 2383 1747 52 1/16164 1/9327

Tableau PCU-1 : Dépistage de la phénylcétonurie depuis sa mise en place (1972)
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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 2023

Nombre  Malades Autres
Région de NN PCU Fréquence i i
testés HPM Fréquence  Fréquence For_me
HPM HPM+PCU Maligne
Auvergne
Rhone-Alpes 78 785 4 1/ 19 696 9 1/87 754 1/ 6060 0
Bourgogne
Franche<Cosité 22 859 3 1/7620 1 1/22859 1/5715 0
Bretagne 29 397 6 1/4900 4 - 1/ 2940 0
carevalde B 55 930 0 - 2 1/11120 1711120 0
Loire
Grand Est 47 782 6 1/7964 5 1/9556 1/4344 0
amassiotn 58 877 11 1/5352 7 1/84411 1/3271 0
France
Ile de France 155 958 3 1/ 51986 22 1 /70089 1/6 238 0
Normandie 30 076 1 1/ 30076 1 1/30076 1/ 15038 0
Nouvelle 49 843 4 1/ 12461 5 1/99969 1/5538 0
Aquitaine
Occitanie 51 430 2 1/ 25715 2 1/2715 1/12858 0
PACA-Corse 54 022 5 1/ 10804 20 1/2701 1/2161 0
Pays de la Loire 36 240 2 1/18 120 3 1/12 080 1/7 248 0
Métropole 637 508 47 1/ 13 564 81 1/7870 1/4981 (1)
Guadeloupe 4 525 0 - 0 - - 0
Guyane 7 662 0 - 0 - - 0
Martinique 3331 0 - 0 - - 0
Mayotte 10 004 0 - 0 - - 0
i 13 103 0 - 0 - - 0
Réunion
Outre-Mer 38 625 0 - (1] - - 0
Total 676 133 47 1/ 14 386 81 1/8347 1/5282 0
Tableau PCU-2 : Résultats du dépistage de la phénylcétonurie en 2023
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PCU - Evolution 2014-2023

Métropole 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 781880 761841 743431 728341 703297 715759 702786 706465 689531 637508
NN malades PCU 51 37 37 33 51 48 57 46 57 47
Incidence 1/15331 1/20590 1/20093 1/22071 1/13790 1/14912 1/12330 1/15358 1/12097 1/13 564
NN avec HPM 40 41 31 43 58 40 41 65 60 81

Incidence PCU +

HPM 1/8592 1/9767 1/10933 1/9583 1/6452 1/8134 1/7171 1/6365 1/5893 1/4981

Tableau PCU-3 : Evolution du dépistage de la phénylcétonurie en France métropolitaine depuis 2014

Outre-Mer 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 46 738 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39 035 40 645 39769 38625
NN malades PCU 0 0 1 1 1 0 0 0 0 0
Incidence - - 1/47 956 1/47 620 1/47 517 - - - - -

Tableau PCU-4 : Evolution du dépistage de la phénylcétonurie en Outre-Mer depuis 2014

2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023

NN testés 828618 809078 791387 775961 750814 763706 741821 747110 729300 676133
NN malades PCU 51 37 38 34 52 48 57 46 57 47
Incidence 1/16 247 1/21867 1/20826 1/22822 1/14439 1/15911 1/13014 1/16242 1/12795 1/14 386
NN avec HPM 40 51 32 43 58 40 41 66 60 81

Incidence PCU +

HPM 1/9106 1/9194 1/11306 1/10077 1/6826 1/8678 1/7570 1/6671 1/6233 1/5282

Tableau PCU-5 : Evolution du dépistage de la phénylcétonurie en France depuis 2014

L’année 2023 est marquée par une diminution de l'incidence de phénylcétonuries (47 cas recensés, 1/13 564),
pouvant étre expliquée par le réajustement de seuil. Par ailleurs, il est a noter qu'en 2023 comme en 2022, aucun
cas de phénylcétonurie, ni d’hyperphénylalaninémie modérée n’a été dépisté dans les départements et régions
d’outre-mer.
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Au 1° octobre 2024, le CNCDN a récupéré 151 fiches d’identification de cas suspects de la phénylcétonurie.

Ont été exclues :

- 2fiches correspondant a des faux positifs,
- 23fiches retrouvant une autre étiologie a I’hyperphénylalaninémie.

Au final 126 fiches ont été exploitées pour la phénylcétonurie, 45 d’enfants confirmés phénylcétonuriques (PCU)
et 81 d’enfants présentant une hyperphénylalaninémie permanente modérée (HPM).

Les fiches comprennent des informations générales d’identification, des informations relatives au dépistage, a la
confirmation et en rapport avec le traitement.

Fiches Diagnostiques - Données générales

Sur les 126 fiches exploitées, le sexe de I'enfant était précisé dans I'intégralité d’entre elles. 73 enfants (58%)
étaient de sexe masculin.

Information générale Effectif ler quartile Médiane 3éme quartile Moyenne

Terme (semaines 122,0 38,0 39,0 40,0 37,7

d'aménorrhée)

Tableau PCU-6 : Terme, Poids des enfants atteints de PCU ou d’'HPM en 2023
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Graphigue PCU-1 : Terme et Poids des enfants atteints de PCU ou d’"HPM en 2023

Délais
Les délais présentés sont calculés a partir des fiches. lls sont obtenus de la fagon suivante :

- Délai de prélevement: délai entre la date de réalisation du préléevement et la date de
naissance.
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- Délai de résultat : délai entre la date d’obtention des résultats biologiques au CRDN et la date
de naissance.

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

L’hyperphénylalaninémie permanente ne nécessitant pas de traitements, le délai de traitement ne peut étre

calculé.
Nombre de PCU
Délais fiches de
malades .. ler g 3éme .
Minimum Quartile Médiane Quartile Maximum Moyenne
Délai Préléevement 44 2 3 3 3 12 3
Délai Résultat 45 3 5 6 8 16 7
Délai Diagnostic 40 5 8 11 13 184 12
Tableau PCU-7 : Délais en jour de prise en charge des enfants atteints de PCU en 2023
Nombre de HPM
Région fiches de
malades .. ler 7 o1e 3éme .
Minimum Quartile Médiane Quartile Maximum Moyenne
Délai Préléevement 80 1 3 3 3 8 3
Délai Résultat 81 4 5 6 8 13 7
Délai Diagnostic 76 4 11 16 28 265 27

Tableau PCU-8 : Délais en jour de prise en charge des enfants atteints d’"HPM en 2023

Données du dépistage

Le dosage de la phénylalanine de dépistage a retrouvé des taux de phénylalanine allant de 121,0 umol/La 1 130,2
umol/L.

Pour les enfants atteints de PCU, la phénylalanine de dépistage était comprise entre 212 umol/L et 1 130,2
umol/L avec une médiane a 508,32 umol/L.

Pour les enfants atteints d’'HPM, la phénylalanine de dépistage était comprise entre 121,0 umol/L et 687,0
umol/L avec une médiane a 152,2 umol/L.
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Graphique PCU-2 : Distribution de la phénylalanine de dépistage (en umol/L) chez les enfants atteints de PCU
ou d’'HPM en 2023

Fiches Diagnostiques - Confirmation

Les examens de confirmation réalisés dans le cadre d’une hyperphénylalaninémie au dépistage sont : un dosage
de confirmation de phénylalanine plasmatique ou sanguine, la réalisation d’'un test au BH4 (si la
phénylalaninémie est > 360 UM au contréle) et le dosage des ptérines urinaires.

Sur les 126 fiches saisies, 124 (98,4%) précisaient le dosage de confirmation de phénylalanine.

La réalisation des autres examens de confirmation est conditionnée par le diagnostic posé : HPM versus PCU.

Information ol
Examen de confirmation g 2
disponible
Effectif Pourcentage
Bioprotéines urinaires 96 84 88%
PCU 32 29 91%
HPM b4 55 86%
Test au BH4 32 24 75%
PCU 25 19 76%
HPM 7 5 71%
Sensibilité au BH4 75 19 76%

(PCU uniquement)
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Tableau PCU-9 : Examens de confirmations réalisés dans le cadre du dépistage de la PCU et de I'HPM en 2023

Parmi les 25 enfants atteints de PCU ayant eu un test au BH4 et dont la sensibilité était précisée, 19 étaient
sensibles au test du BH4 (76%).

5.4. Dépistage Hypothyroidie Congénitale

Le dépistage néonatal de I’hypothyroidie congénitale (HC) existe en France depuis 1978. Depuis, plus de trente-
cing millions de nouveau-nés ont été testés pour cette pathologie.

Au sein des hypothyroidies congénitales, on distingue :

- Les ectopies thyroidiennes,

- Les athyréoses,

- Les hypothyroidies avec glandes en place,
- Les hypothyroidies non typées.

En 2023, 264 nouveau-nés ont été pris en charge pour une hypothyroidie congénitale (68 ectopies, 48
athyréoses, 138 glandes en place et 10 dont le typage n’a pas été précisé). L'incidence en France de
I’hypothyroidie congénitale est de 1/2 561 avec des variations régionales métropolitaines allant de 1/3 760 a
1/2 022.

Les hypothyroidies transitoires ne sont pas précisées dans les données présentées dans le rapport d’activité.
Les délais calculés a partir des fiches d’identifications de cas suspects sont similaires a ceux présentés en 2023 :

- Délai de préléevement : médiane a 3 jours,
- Délai de réception du buvard : médiane a 7 jours,
- Délai de confirmation diagnostique : médiane a 9 jours.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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HC - Données depuis la mise en place du dépistage de ’hypothyroidie congénitale

Nombie de Hypothyroidie - Etiologie

Région NN testés Malades Echapie  Atfyrdoss Glandes en Non typées Fréquence
Place

Auvergne Rhone-Alpes 3 824 383 1214 483 276 373 82 1/3150
s e s w6 w5 e
Bretagne 1 580 295 587 255 111 202 19 1/2692
Centrevaldetore 1197212 383 me & w0 8 1/3126
_Gr;n; E_st _______ 2_98_5_63_5 i 1_0;7_ 1 _38_9_ o _2‘;)_ - _36; o _59_ N _1_/_2;2; _
eutsdeFrance  3es4sss 1301 sm 2% a4 1/28:
Hedermne || 7sotass 2480 o 4w tom 7 1/3061
7Noirn;anidi; 777777 178;3;31 7 56; 7 7 723737 7 717727 o 714; - 7147 7 71/;;1(; 7
Nowelle Aquitsine 1935815 16 18 o7 a7 1/3143
ocisie || 2e03561 695 20 w4 me 3 1/404
eacacome || 266200 16 3 s 26 4 1/3263
Paysdelatoie 2466107 712 w0 1y a6 15 1/3464
Métropole 33 942 873 10 954 4 389 2231 3 820 514 1/3099
Guadeloupe 264 935 21 2 2 12 5 1/12616
et | aom2 @ 2 2 5 2 1/sus
Mrtniue ms10 om0 s w3 1/10
Mayote o400 1 o o 3 s 1/185s5
ledelaréwmion  se3s  us 1 1w 2 & 1/4%

Outre-Mer 1 499 482 1/7040

Total 35 442 355 11 167 4413 2 252 3 885 615 1/3174

Tableau HC-1 : Résultats du dépistage de I'Hypothyroidie congénitale depuis sa mise en place (1978)
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Carte HC-1 : Incidence de I’hypothyroidie congénitale par région depuis la mise en place de ce dépistage (1978)
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HC - Données 2023

Région Nombre ‘.’e . s G'raal:::eesn ; Fréquence

NN testés Ectopie Athyréose Place Non Typée Total
:I";;esrg"e Rbones 78 785 5 8 14 0 27 1/2918
e 22 859 4 2 5 0 11 1/2078
Bretagne 29 397 4 2 5 0 11 1/2672
Centrevaldeloire 22239 4 L . . i 1202
;r;n; E;t 777777 4; 77827 | B :1 77777 P 5 . 2; N | 71;271;27 7
HautsdeFrance  S8877 8 s . o 2 1218
Nedefrnce  1ssess 14w 3% s o 124
Nomandie oo 2 s : S s I 173760
Nowatieaquiminel] ssees | o : " S 2 12268
ooctame | ste 5 s s S 0 as25m
PACA-Corse 54 022 3 2 14 0 19 1/2843
pysdamtoie | 36200 | 5 s ; o 5 172416
1/2481
Guadeloupe 4525 0 0 0 0 0 -
amyme | 7e62 o o . S o [ .
e B 33t 0 o 0o S o [ .
o | 008 0 o L . N N 175002
ledelaRémion 13103 1 o . o s 1/26m
Outre-Mer 38 625 1 0 5 1 7 1/5518
Total 676 133 68 48 138 10 264 1/2561
Tableau HC-2 : Résultats du dépistage de I’hypothyroidie congénitale en 2023
I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N
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Carte HC-2 : Incidence de I’hypothyroidie congénitale par région en 2023
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HC - Evolution 2014 - 2023

Métropole 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 781880 761841 743431 728341 703297 715759 702786 706465 689531 637 508
NN malades 298 263 315 315 302 296 286 275 277 257
Ectopie 109 91 88 98 83 72 78 73 83 67
Athyréose 57 44 50 47 45 36 41 50 51 48
Glande en place 131 122 169 164 155 180 154 141 136 133
Non typées 1 6 8 6 19 8 13 11 7 9
Incidence 1/2624 1/2897 1/2360 1/2312 1/2329 1/2418 1/2457 1/2569 1/2489 1/2481

Tableau HC-3 : Evolution du dépistage de I'Hypothyroidie Congénitale en France métropolitaine depuis 2014

Outre-Mer 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 46738 47237 47956 47620 47517 47947 39035 40645 39769 38625
NN malades 7 7 6 10 3 9 6 9 4 7
Ectopie 1 0 1 1 0 0 0 0 1 1
Athyréose 2 1 2 1 1 1 1 1 0 0
Glande en place 4 5 2 6 2 5 5 8 3 5
Non typées 0 1 1 2 3 3 0 0 0 1
Incidence 1/6677  1/6748  1/7993 1/4762 1/15839 1/5327 1/6506 1/4516 1/9942 1/5518

Tableau HC-4 : Evolution du dépistage de I’'Hypothyroidie Congénitale en Qutre-Mer depuis 2014

France 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 828618 809078 791387 775961 750814 763706 741821 747110 729300 676 133
NN malades 305 270 321 325 305 305 292 284 281 264
Ectopie 110 91 89 99 83 72 78 73 84 68
Athyréose 59 45 52 48 45 37 42 51 51 48
Glande en place 135 127 171 170 156 185 159 149 139 138
Non typées 1 7 9 8 21 1 13 1 7 10
Incidence 1/2717 1/2997 1/2465 1/2388 1/2462 1/2504 1/2540 1/2631 1/2595 1/2561

Tableau HC-5 : Evolution du dépistage de I’'Hypothyroidie Congénitale en France depuis 2014

En 2023, I'incidence de I'hypothyroidie congénitale est similaire a celle observée les années précédentes.

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Indicateurs

Pour I'hypothyroidie congénitale, a partir des fiches diagnostiques réceptionnées et saisies au CNCDN, il a été
possible de reconstruire certains indicateurs demandés en annexe 2 de l'arrété du 22 février 2018. Sont
concernés les indicateurs de I’étape de confirmation diagnostique : délai de confirmation et tests de confirmation
réalisés.

La fréquence en population générale de I’'hypothyroidie congénitale permet de présenter les résultats par région.
Indicateurs - Délais

Au 1°" octobre 2024, le CNCDN a récupéré 317 fiches d’identification de cas suspects d’hypothyroidie congénitale
de 2023.

63 fiches ont été exclues : 16 hypothyroidies transitoires, 19 faux positifs, 28 fiches non conclues.
Au final, 252 fiches ont été exploitées pour I’hypothyroidie congénitale.

Les fiches comprennent des informations générales d’identification, des informations relatives au dépistage, des
informations relatives a la confirmation et des informations en rapport avec le traitement.

A noter que peuvent étre retrouvées quelques discordances entre les données générales et les données des
fiches diagnostiques. Les données générales sont validées par les CRDN ; certains comptabilisent les cas par date
de réception sur I'année alors que les fiches sont exploitées par date de naissance, pouvant expliquer les
discordances.

Concernant les examens de confirmation, 100 % des enfants atteints d’hypothyroidie ont eu au moins une
biologie de confirmation et 95,7 % ont eu au moins une imagerie de confirmation.

Fiches Diagnostiques - Données générales

Information générale Effectif ler quartile Médiane 3éme quartile Moyenne
Terme (SA) 252 38,0 39,0 41,0 39,0
Poids naissance (g) 249 2 BB0,0 3 300,0 3650,0 31632
Taille naissance (cm) 178 49,0 50,5 52,0 50,1

Tableau HC-13 : Terme, Poids, Taille des enfants atteints d’hypothyroidie congénitale en 2023
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Graphigue HC-2 : Terme, Poids, Taille des enfants atteints d’hypothyroidie congénitale en 2023

Fiches Diagnostiques - Données dépistages

Sur les 254 fiches exploitées, 210 fiches disposaient du résultat de dosage de la TSH prélevée a J3. Les dosages
étaient compris entre 8,6 (faux négatif du dépistage néonatal) et 517,5 mUI/L avec une médiane de 84,1 mUI/L.

Type d'hypothyroidie Effectif 1ler quartile Médiane 3éme quartile Moyenne
Ectopie 56 82,1 142,7 200,3 150,5
Athyréose 38 135,0 203,0 301,2 215,5
Glande en place 116 22,5 36,2 93,3 77,3
Total 210 30,2 84,1 192,3 120,4

Tableau HC-14 : TSH de dépistage en mUI/L des enfants atteints d’hypothyroidie congénitale en 2023

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Fiches Diagnostiques - Confirmation

Pour les hypothyroidies congénitales, les examens de confirmation reposent sur I'imagerie (échographie et

scintigraphie) et sur les examens biologiques (TSH, T3 et T4).

Sur les 254 enfants, 137 (53,9%) ont eu a la fois une échographie et une scintigraphie, 104 (40,9%) ont eu une

seule imagerie et 11 (4,3%) n’ont eu aucune imagerie.

Scintigraphie

Oui Non
Effectif Pourcentage Effectif Pourcentage
Ectopie (NR=1) 63 94,0% 4 6,0%
Athyréose (NR=1) 32 69,6% 14 30,4%
Glande en place (NR=15) 80 64,0% 45 36,0%
Total (NR=17) 175 73,5% 63 26,5%

Tableau HC-15 : Réalisation de la scintigraphie de confirmation en fonction du type d’hypothyroidie en 2023 (NR

= Non Répondant)

Echographie
Oui Non
Effectif Pourcentage Effectif Pourcentage
Ectopie (NR=6) 49 79,0% 13 21,0%
Athyréose (NR=2) 39 86,7% 6 13,3%
Glande en place (NR=13) 116 91,3% 11 8,7%
Total (NR=21) 204 87,2% 6 {1) 12,8%

Tableau HC-16 : Réalisation de I’échographie de confirmation en fonction du type d’hypothyroidie en 2023 (NR

= Non Répondant)

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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5.5. Dépistage Hyperplasie Congénitale des Surrénales

Le dépistage néonatal de I'hyperplasie congénitale des surrénales (HCS) existe en France depuis 1995. Depuis,
plus de vingt trois millions de nouveau-nés ont été testés pour cette pathologie.

A noter que depuis le 1¢" janvier 2015, il existe des seuils différenciés selon le terme de la naissance (32 a 33 SA,
34 335 SA, plus de 36 SA). De plus, et suite a la Décision n°2017.00399/DC/SEESP du 22 mars 2017 du collége de
la Haute Autorité de Santé, le dosage de la 17 OHP n’est plus préconisé pour les nouveau-nés nés avant 32
semaines d’aménorrhée (SA). L’arrét du dépistage de I'hyperplasie congénitale des surrénales chez les enfants
nés avant 32 SA a été acté dans I'Arrété du 22 février 2018 relatif a I'organisation du programme national de
dépistage néonatal recourant a des examens de biologie médicale. Ainsi depuis le 1°" mars 2018, le dosage de la
17 OHP n’est plus effectué pour les enfants nés avant 32 semaines d’aménorrhée.

En 2023, 39 nouveau-nés ont été pris en charge pour une hyperplasie congénitale des surrénales : 35 formes
classiques avec perte de sel et 4 formes virilisantes pures. L'incidence en France de I’hyperplasie congénitale des
surrénales est de 1/17 129.

En plus de ces 39 hyperplasies congénitales des surrénales avec perte de sel ou virilisante, on compte également
7 formes non classiques et 6 formes incertaines.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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HCS - Données depuis la mise en place du dépistage de I'’hyperplasie Congénitale des Surrénales

Hyperplasie congénitale

& Autres formes
des surrénales

Nombre de

Région NN testés Malades CIassFiorme EBifia FEiRE Ry Forme Fréquence
pe rtg:u deeasveelc virilisante pure classique |nceartjt|:ee ou

:;‘I;’:Sr one Rhone- 2739763 149 129 20 7 7 1/ 18388
2::1’3:9“ Franche: 995 285 a8 41 7 4 0 1/20735
Bretagne 1013 217 57 47 10 5 3 1/17776
CentreValdeloive 745408 33 2% ;e 5 172888
GandEst 1757664 82 & w5 1 17714
HautsdeFrance 2438729 117 14 55 P P
NedeFrance  Swsis2 a3 a8 5 » v 1/
Normandie 1200322 s & 5 7 1juse
Nowelle Aquitaine 1277086 78 & 1 5 6 1jwme
Occitanie 17348 w1 s 6 & > 1m0
7PA7CA7-C;rsie7 - ;776272;67 i 7672 - ;5 77777 7 - ; 77777 0 - 71;278;2; 7
;a;s:ieilaiLc;rei o ;578177;67 4 As;) - e;47 o 7164 - ; 77777 4 - 71;179;7; 7
Métropole 22448188 1117 955 162 118 69 1/ 20097
Guadeloupe 176 831 9 9 0 2 0 1/19648
w00 asem 1 1 ¢ o1 o 1/2sem
P g3 om0 w P o 1/12104
s w3ss & 6 o o o 1s3seer
NedelaRéunion 545260 76 & s 4 o 1/718
Outre-Mer 1278 955 103 94 9 9 () 1/12417
Total 23727143 1220 1049 171 127 69 1/ 19448

Tableau HCS-1 : Résultats du dépistage de I’hyperplasie congénitale des surrénales depuis la mise en place de ce

dépistage (1995)
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Carte HCS-1 : Incidence par région de I’hyperplasie congénitale des surrénales depuis la mise en place de ce

dépistage (1995)
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HCS - Données 2023

Malades Autres formes
Nombre de Forme Total i
MH testss Forme .. Malades Forme non Forme Frequence
Classigue e Classique Incertaine
pure

Auvergne Rhone- 77 994 a 1 10 3 o 1/7799
Alpes
DO 22 651 2 0 2 0 0 1/11326
Franche-Comte
Bretagne 29 329 2 1 3 0 0 1/9776
Coutne Vel de 22 149 0 0 0 1 0 -
Loire
Grand Est 47 316 1] 1 1 0 ;| 1/ 47 316
Hauts de France 58 344 1 0 1 0 i 1/ 58 344
Tle de France 152 236 5] 0 ] 1 1 1/25373
Hormandie 29 769 2 0 2 0 0 1/ 14 885
Nouvelle 49 442 2 0 2 1 o 1/2a721
Aguitaine
Dccitanie 50 959 5 1 ) 1 0 1/8493
PACA-Corse 53 574 3 0 3 0 0 1/ 17 858
Pays de la Loire 36 240 i 0 1 0 0 1/ 36 240
Métropole
Guadeloupe 4525 0 0 0 0 0 -
Guyane 7 500 1 0 1 0 0 1/7500
Martinique 3 270 0 0 0 0 0] =
Mayotte 9 B76 1 0 1 0 0 1/9876
Ile de la Réunion 12 872 ] ] L] i i -
Dutre-Mer 38043 2 0 2 [t} 0 119022
Total 668 046 35 4 39 7 L] 1/17129

Tableau HCS-2 : Résultats du dépistage de I’hyperplasie congénitale des surrénales en 2023 (enfants dépistés)
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HCS - Evolution 2014 - 2023

Métropole 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 781880 761841 743431 728341 703297 714902 702786 706465 689252 630003
NN malades 40 43 32 27 34 36* 33 32 38 37
FCPS 31 32 29 24 32 29 25 28 31 33
FC VP 9 11 3 3 1 4 6 4 7 4
Incidence 1/19547 1/17 717 1/23232 1/26976 1/20685 1/19858 1/21297 1/22077 1/18 138 1/17 027

Tableau HCS-3 : Evolution du dépistage de I’hyperplasie congénitale des surrénales en France métropolitaine

depuis 2014 (FC PS = Forme Classique avec Perte de Sel, FC VP = Forme Classique Virilisante Pure)

Outre-Mer 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 46 738 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39 035 40 645 39514 38043
NN malades 4 4 1 1 1 1 4 3 2 2

FC PS 4 2 1 1 1 1 4 3 2 2

FC VP 0 2 0 0 0 0 0 0 0 0
Incidence 1/11685 1/11809 1/47956 1/47620 1/47 517 1/47947 1/9759 1/13548 1/19757 1/19 022

Tableau HCS-4 : Evolution du dépistage de I’hyperplasie congénitale des surrénales en Qutre-Mer depuis 2014

(FC PS = Forme Classique avec Perte de Sel, FC VP = Forme Classique Virilisante Pure)

Outre-Mer 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 46 738 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39035 40 645 39514 668 046
NN malades 4 4 1 1 1 1 4 3 2 39
FCPS 4 2 1 1 1 1 4 3 2 35
FC VP 0 2 0 0 0 0 0 0 0 4
Incidence 1/11685 1/11809 1/47956 1/47620 1/47 517 1/47947 1/9759 1/13548 1/19757 1/17 129

Tableau HCS-5 : Evolution du dépistage de I’hyperplasie congénitale des surrénales en France depuis 2014 (FC PS

= Forme Classique avec Perte de Sel, FC VP = Forme Classique Virilisante Pure)

L'incidence de I’hyperplasie congénitale des surrénales est stable depuis 2014.

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Fiches Diagnostiques

Au 1° juillet 2024, le CNCDN a récupéré et saisi 172 fiches d’identification de cas suspects de I'"hyperplasie
congénitale des surrénales de 2023.

135 fiches ont été exclues pour I'analyse : 129 parce qu’il s’agissait de faux positifs, 6 en I'absence de certitude
diagnostique. Au final, 37 fiches ont été exploitées pour I’hyperplasie congénitale des surrénales.

Fiches Diagnostiques - Données générales

Sur les 33 enfants présentant une HCS et dont le sexe avait été renseigné, 20 (60.6%) étaient de sexe masculin.

Information Générale Effectif ler Quartile Médiane Zame Quartile Moyenne

Terme (SA) 37 33 ) 40 9

Poids a la naissance

£ 3179 3415 3805 3370
(en gr)

Tableau HCS-6 : Terme, poids des enfants atteints d’hyperplasie congénitale des surrénales en 2023

16 4
14 4
12 4
10

Effectif

o N B~ O ©
1

B

32 33 34 35 36 37 38 39 40 41 42
Terme (en SA)

Graphigue HCS : Terme de naissance des enfants atteints d’hyperplasie congénitale des surrénales en 2023

Délais

Les délais présentés sont ceux calculables a partir des fiches. lls sont obtenus de la fagon suivante :

- Délai de prélevement : délai entre la date de réalisation du prélevement et la date de naissance.
- Délai diagnostic : délai entre la date d’obtention des résultats biologiques au CRDN et la date de naissance.
- Délai de traitement : délai entre la date d’initiation du traitement et la date de naissance.

I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Nombre de HCS (délais en jours)
Délais fiches de cas -
supects .. ler £y 3eme .
Minimum Quartile Médiane Quartile Maximum Moyenne
Délai Prélevement 37 0 2 3 3 5 3
Délai Diagnostic 27 0 3 6 8 16 6
Délai Traitement 36 0 4 6 8 58 7

Tableau HCS-7 : Délais (en jours) de préléevement, de diagnostic et de traitement pour les enfants atteints

d’hyperplasie congénitale des surrénales en 2023

Données du dépistage

Le dosage de la 17 OHP de dépistage a retrouvé des concentrations allant de 28,2 nmol/L a 1331,5 nmol/l avec
une médiane a 251,0 nmol /L.

Fiches Diagnostiques - Confirmation

Le statut connu/soupconné/non-soupconné de la maladie au moment du résultat du dépistage est présent chez
36 des enfants. L'HCS était connue chez 8 enfants (22,2%), soupgonnée chez 17 enfants (47,2%), non soupgonnée
chez 11 enfants (30,6%).

La présence ou I'absence de signes cliniques était renseignée chez 35 enfants et 74,3% des enfants présentaient
des signes cliniques dont plus de la moitié une absence de prise de poids.

Anamneése Oui Pourcentage
Signes Cliniques (n=35) 26 74,3%
- Anomalies des OGE (n=34) 12 35,3%
- Vomissements (n=32) 2 6,3%
- Absence de prise de poids (n=30) 17 56,7%
- Autres (n=19) 3 15,8%

Tableau HCS-8 : Signes clinigues présentés par les enfants atteints d’hyperplasie congénitale des surrénales lors

de la confirmation diagnostique en 2023
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5.6. Dépistage Drépanocytose

Le dépistage néonatal de la drépanocytose existe en France depuis 1989 avec une mise en place initiale au sein
des DROM-TOM (Départements et Régions d’Outre-Mer et Territoires d’Outre-Mer) et une mise en place en
métropole en 1995 chez les populations a risque. Depuis, plus de sept millions de nouveau-nés ont été testés
pour cette pathologie.

En métropole, le dépistage de la drépanocytose est ciblé et limité aux enfants dont les parents sont originaires
de régions a risque. Dans les DROM-TOM, il existe une généralisation de ce dépistage a I'ensemble des nouveau-
nés.

En 2023, 358 930 nouveau-nés ont bénéficié du dépistage de la drépanocytose (320 249 nés en métropole et
38 681 nés en Outre-Mer : Guadeloupe, Guyane, Martinique, Mayotte, La Réunion).

Le dépistage de la drépanocytose repere :

- Les syndromes drépanocytaires majeurs: homozygotes SS, hétérozygotes composites S ou E
Bthalassémiques, SC, SE, SD Punjab, SO Arab, S-Lepore et la présence de ASantilles (forme dominante).

- Lessyndromes Bthalassémiques avec une absence ou un taux anormalement bas d’hémoglobine A (HbA).

- La présence d’hémoglobine anormale (S ou C) associée a une hémoglobine normale : hétérozygoties.

En 2023, 676 nouveau-nés ont été dépistés atteints de syndrome drépanocytaire majeur (552 en métropole et
124 en Outre-Mer). Cela représente une incidence de 1/531 en population ciblée (1/580 en métropole et 1/312
en Outre-Mer). En population générale, cela représente une incidence de de 1 /1 000 (1/1 155 en métropole et
et 1/312 en Outre-Mer).

En 2023, 12 335 nouveau-nés sont hétérozygotes AS pour le gene codant la béta-globine (alléle S associé a un
allele normal). Ces nouveau-nés ne sont pas malades, ils sont porteurs d’une anomalie a I’état hétérozygote qu’ils
sont susceptibles de transmettre a leur descendance.

En 2019, le passage du dépistage de la drépanocytose sur MALDI-TOF dans certaines régions ne permet plus de
détecter I'ensemble des hétérozygotes portant I’'hnémoglobine anormale C. La fréquence des hétérozygotes
portant I’'hémoglobine C est donc fortement sous-estimée.
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Drépanocytose - Données depuis la mise en place du dépistage de la drépanocytose

' Nombre ‘fle — ' Syndrome Drépanocytaire Hétérozygo'ts HbS
Région NN testes SDM Fréquence Autres Fréquence AS AC
SDM SS (1,2) SC (2) SBthal SDM AS sur_les' NN
ciblés

:l‘:’;rg"e i 689 881 665 1/1037 495 111 4 17 12 846 1/54 2495

2‘;“mrt5’gg"e Franche- 473658 118 1/1048 97 13 4 4 2580 1/48 500

Bretagne 60 315 147 1/410 103 19 19 6 2925 1/21 300
Gocevaidataie | 1mssoo 2 wyes | 2w 0w 0w s | sew  am | em
_Gr;nd_Es_t R 3_96_79_6 - ;27_ . 1/1213_ _ 2_30_ . _61_ o ;8_ : _8_ ! _7_61_1 o 1_/5_2 N ;0;3_
HuisdeFrance | 41857 408 /1w | w0 09w w5 | s ws | ier
;leideiFr;ncie - 72798;6;17 75784; . 71 /751;) | 73;897 : 135747 : 47197 : 7847 | 71076 37967 ) ;/z; | 27377207
;wo;m;m;e 77777 1;876773 o ;557 . 71/758; 1 17877 : 7537 o ;zi : 737 I 74797; o ;/3;) | 776; 7
;Wo:lvt;leiAqiuitiair;e 1 1786731; o ;557 : 71 /773; 1 17667 . 7567 o ;07 : 7137 1 579378 o ; /31 | 13137
octamie | o m | 8 0s5 095 85 | e us |
_PA(_:A-_Co_rse_ I 7_21_17; o ;35_ . I/;0;9_ _ 1_31_ _ _49_ o :18_ _ _7_ i _7_09; : _1_/152_ | ;zIo_
Peysdelaiore | 181130 mo  wes | ¢ & 0 0u 3 | ew  wum | m
6527 882 6320 1945 1/37 39 648

Guadeloupe 239 266 788 1/304 588 163 31 8 9005 1/27 2696
;;u;a::e 777777 1791741; o ;977 . 71/721; 1 57417 : 734; o 137 : 757 | 71;7272 o ;/1; | ;9127
R w225 7wy | m 2 0w 7 | sme  uym | 24
_Ma_yot_te ______ 2_04_10_2 o ;22_ . _1/_63:1 1 2_98_ . _3_ o 12_ . _7_ | _8_80; o 1_/2_3 | _1; _
DedelaRéumion | 410788 112 wsew | w0 03 e 2 | eew we | m
Outre-Mer 1217749 2626 1/464 1875 631 93 29 47 299 1/26 9 209
Total 7745631 11707 1/662 8195 2576 744 197 224985 1/34 48 857

Tableau Drépano-1 : Dépistage ciblé de la drépanocytose en France depuis la mise en place de ce dépistage

(1989)
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Carte Drépano-1 : Incidence de la drépanocytose par région sur I'ensemble des nouveau-nés dépistés pour la

drépanocytose depuis la mise en place de ce dépistage
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Drépanocytose - Données 2023

Nombre de NN Nombre de % de la Malades (2) Fréquence

Région testés toutes NN testés  population surtous les NN sur les NN testés

maladies SDM Ciblée SDM testés Drépano

Auvergne Rhone-
78 785 37 305 47,4% 55 1/1432 1/678

Alpes
BoaIrgeagm Frnthe: 22 859 7 440 32,5% 14 1/1633 1/ 531
Comte
Bretagne 29 397 5415 18,4% 17 1/1729 1/319
Centre Val de Loire 22 239 8 023 36,1% 26 1/ 855 1/309
Grand Est 47 782 22 224 46,5% 29 1/1648 1/766
Hauts de France 58 877 17 476 29,7% 21 1/2804 1/832
Ile de France 155 958 130 350 83,6% 306 1/510 1/426
Normandie 30 076 7 131 23,7% 7 1/4297 1/1019
Nouvelle Aquitaine 49 843 14 227 28,5% 14 1/3560 1/1016
Occitanie 51430 28 803 56,0% 20 1/2572 1/1440
PACA-Corse 54 022 32 460 60,1% 18 1/3001 1/1803
Pays de la Loire 36 240 9 395 25,9% 25 1/1450 1/376
Métropole
Guadeloupe 4525 4 525 100,0% 13 1/348 1/348
Guyane 7 662 7 662 100,0% 68 1/113 1/113
Martinique 3387 3 387 100,0% 10 1/339 1/339
Mayotte 10 004 10 004 100,0% 26 1/385 1/385
Ile de la Réunion 13103 13103 100,0% 7 1/1872 1/1872
Outre-Mer 38 681 38 681 100,0% 124 1/312 1/312
Total 676 189 358 930 53,1% 676 1/1000 1/531

Tableau Drépano-2 : Dépistage ciblé de la drépanocytose en France en 2023
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Région ':‘0';" ; rseté:lse Ss sC Spthal Autre Total* Fréquence
:I“F:’:s'g"e A 37 305 41 6 0 8 55 1/678
g:’a‘:"cg:i'(‘;mté 7 440 10 2 1 1 14 1/ 531
Bretagne 5415 11 3 2 1 17 1/319
Centrevaldeloive 8023 a2 s o o 2 | 1739
GrandEst 22 1 7 2 1 2 177786
HautsdeFrance w7476 15 4 1 1 = 1jem2
NedeFrance 1350 w0 s 2 2 308 | 1742
Normande | j0 s 2 o o 7 1710
Nowelle Aquitsine 14227 & s 2 1 14 1/i016
occtanie | : wew 15 4 1 o w J 1/1e0
pichcome | s240 £ 4 o 2 1 | 1/1e0
paysdeiatoe | 9ms 0w 7 1 o a5 N e
Métropole 320 249 342 138 36 36 552 1/ 580
Guadeloupe 4525 9 3 1 0 13 1/348
—_——— 72 3  m o o e  ajus
Martinigue | 33 6 3 1 o 10 s
[——_— o0 2 3 o o 2  1j3s
NedelaRémion 1333 5 o 2 o 7 1j1em

Total 358 930 420 180 40 36 676 1/531

Tableau Drépano-3 : Résultats du dépistage ciblé de la drépanocytose en France en 2023
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Carte Drépano-2 : Incidence de la drépanocytose par région sur I’ensemble des nouveau-nés en 2023
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Carte Drépano-3 : Incidence de la drépanocytose par région sur les nouveau-nés dépistés pour la drépanocytose

dans le cadre du dépistage néonatal en 2023
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Drépanocytose - Evolution 2014 - 2023

Métropole 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 290893 295951 292871 277008 283097 290280 300404 301401 304398 320249
% de pop ciblée 372%  388%  394%  380%  40,3%  40,6%  42,7%  42,7%  442%  50,2%
NN malades 397 387 356 421 450 482 464 492 595 552
;’I‘;Li‘::ce 1/1969 1/1969 1/2088 1/1730 1/1563 1/1480 1/1515 1/1451 1/11581 /1155

Incidence Ciblée 1/733 1/765 1/823 1/658 1/629 1/602 1/647 1/613 1/512 1/580

Hz HbS 7859 8072 8172 8377 8605 9497 9138 8951 994 9557
g‘lfl'g:"ce Hz Hbs 1/37 1/37 1/36 1/33 1/33 1/31 1/33 1/34 1/31 1/34

Tableau Drépano-4 : Evolution du dépistage ciblé de |la drépanocytose en France métropolitaine depuis 2014

Outre-Mer

NN testés 37 582 39 409 39 349 39 997 39 456 39983 39093 40677 39801 38681

NN malades 88 79 75 75 73 104 93 96 89 124
Incidence

globale 1/531 1/598 1/639 1/635 1/546 1/461 1/420 1/424 1/447 1/312

Incidence Ciblée  1/427 1/499 1/525 1/533 1/454 1/384 1/420 1/424 1/447 1/312
Hz HbS 1836 1966 1988 2151 2049 2100 2 055 2180 1943 2135

Incidence Hz Hbs

ciblée 1/20 1/20 1/20 1/19 1/19 1/19 1/19 1/19 1/20 1/18

Tableau Drépano-5 : Evolution du dépistage ciblé de |la drépanocytose en Outre-Mer depuis 2014

France 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023

% de pop ciblée 39,6%  41,4%  42,0%  40,9%  43,0%  441%  46,1%  462%  47,6%  53,1%

NN malades 485 466 431 496 505 586 557 588 684 676
;T;L‘;T:ce 1/1708 1/1736 1/1836 1/1564 1/1487 1/1276 1/1323 1/1271 1/ 10571/ 1000

Incidence Ciblée 1/677 1/720 1/771 1/639 1/639 1/564 1/610 1/582 1/503 1 /531

Hz HbS 9 695 10 038 10 160 10 528 10 654 11 597 11 193 11131 11887 11692

Incidence Hz Hbs

ciblée 1/34 1/33 1/33 1/30 1/30 1/28 1/30 1/31 1/29 1/31

Tableau Drépano-6 : Evolution du dépistage ciblé de la drépanocytose en France depuis 2014

Le nombre et la proportion de nouveau-nés testés pour la drépanocytose ont augmenté entre 2014 et 2023 avec,
en 2023, plus de 50% de nouveau-nés testés pour la drépanocytose. Le nombre de nouveau-nés malades a lui
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aussi augmenté et se traduit par une augmentation de I'incidence globale et de I'incidence ciblée au cours des

derniéres années avec néanmoins une relative stabilité entre 2022 et 2023.

En 2023, I'incidence ciblée de la drépanocytose est de 1/531, et I'incidence de I'hétérozygotie HbS est de 1/31.
L'incidence en population générale est de 1/1 000 pour la drépanocytose.

Indicateurs

A partir des fiches diagnostiques réceptionnées et saisies au CNCDN, il a été possible de reconstruire certains
indicateurs, demandés en annexe 2 de I'arrété du 22 février 2018. Sont concernés les indicateurs de I'étape de
confirmation diagnostique : délai de confirmation et tests de confirmation réalisés.

La fréquence en population générale de la drépanocytose permet de présenter les résultats par région.

Indicateurs - Délai

Du fait du nombre important de cas, il a été décidé de présenter les données par région. Les délais, exprimés en
jours a partir de la naissance ont été analysés a partir des fiches diagnostiques envoyées par les pédiatres
référents de chaque ville. Certains délais n’ont pas été analysés, du fait d’effectifs trop faibles ou par informations
manquantes.

Au 1°" juillet 2024, le CNCDN a récupéré et saisi 443 fiches d’identification de cas suspects de drépanocytose de
2023.

Les fiches comprennent des informations générales d’identification, des informations relatives au dépistage, des
informations relatives a la confirmation et des informations en rapport avec le traitement éventuel.
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Délai prélévement (en jours)

Nombre de fiches de

Réglon cas suspects emES <.1e qélais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés
:l“;';rg“e Lo g 46 46 2 12 3 3
E:iré)g}e}r;nc?.ef 1 - 1T . , . , s |
Bretagne 15 15 2 3 3 3
cotrevtdatowe | 0om | w s s s s
PUEEE T 2 s A s x|
Hamsdefmnn | 0 0w | v . o s : |
e m | m . ; s -
Normaodia | > | ; s s 8 2 |
Nowalekgtane | 0 0m | w s . s : |
ootz | m | » . . s s
mcacone | 0w | e . s s s
et | o2 | . . . s s
Métropole 398 398 1 12 ] ]
Guadeloupe - - = = = =
oopme | 4 s | s s s s : |
e Y o : . : ;
PEEEEEEE " o . s s 2 |
BedeimRimion | > | ;y s s g 2 |
Outre-Mer 45 45 2 39 3 4
Total 443 391 1 39 3 3

Tableau Drépano-7 : Délais de prélévement en jours des cas atteints de drépanocytose, en 2023
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Délai Résultat Buvard (en jours)

Nombre de fiches de

Réglon cas suspects emES <.1e qélais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés

:l“;';rg“e Lo g 46 44 14 28 2 21
2:"'“?:9“ Etmnicher 13 13 18 26 24 23
Bretagne 15 15 13 28 22 20
cotrevitatoe | 2z | = w0 o®  om |
;ra; Es: I :7 I B —27— - ; - —49— - ; —32— .
Wamsdafane | 2 © | o 0 2 0 0»  w P
.Ile;Fra:ce_ T :78_ 1 —17; - : - .—208_ - ; -18 ~ ]
‘Nor;am.;; B —‘7 R —'7_. - ::5 - —.26—' - ;. ‘_'21_' '
Nowsekgine | 0w | w000 w0 0»  w o |
oot | 0w | - - .. |
;AC;Co;e I :6 I B —'16—‘ o ~5 - .—26—' - : ~9 ]
.Pays—del:Loir: T :4 N B —24~ - :; - .—31_ - .2_(.) -21— -
Métropole 398 375 5 208 18 19
Guadeloupe - - - - - #
;uy;\e— I —8 I B —8— - ;;) - —29— - ; —25— .
_Mar;niq; B :0— 1 —10_ o _5- o —39— - ;. _13— .
hMay:tte_ I :0 I B _20_ o ; - —31— - ; _24_ -
Gedeiimon | 2 | 2 0 % s 1 |
Outre-Mer 45 45 5 39 21 21
Total 443 382 5 208 19 20

Tableau Drépano-8 : Délais de résultats en jours des cas atteints de drépanocytose, en 2023
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Délai Confirmation (en jours)

Nombre de fiches de

Réglon cas suspects emES (.je qélais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés
:;’;’ggne Alise 46 43 19 257 82 95
BowgogneFranche 3 g g on o
Bretagne 15 15 25 100 63 62
O I
Gra:d E; I —'27— N 26— - ;5 - 27; - 7; ) ) ;8 ]
hasdafane | o 2| © 20 02w @ = |
Ile:e F;nce_ 1 :78_ - _17: - —0' - 371__ S 5—2- B B ;3 =
No;an;e R _7 I 7_ - ~5 - 38: S 6: B B 1;0 ]
No:;eII:Aql;;:aine— I —;.4 - 12— - ;5 - 10: S 3'; B B ;0 |
'Occ_'itan; I ‘_'20 - 19‘_’ - .;3 - 13: - 5: ) ) ;6 |
PA(‘:_I'\-C:rse‘— 1 _;.6—‘ N 16—' - ._'1 - 8; S 5~5_ ) ) ;1 ~
Pa;de_l; Lo;e 1 .—24 - 24- - ;6 - 6; - 4—(_)- B B :1 ]
Métropole 365 362 1] 389 52 67
Guadeloupe - - = = = =
Guy—ane— I —8 I 8— - ;3 - 25'1_ - —2;5 B B 2:0 ]
‘Ma;iniq_ue I —10_ N 10— - :2 - 84— - Zg B - 3_3 -
‘Ma;;tte_— N :0— N 19_ - ;8 - 28:_ - 4—; B ) ;9 ]
.I|e:l—e la_;léu;;on— 1 —7 - 7_ - :8 - —21: - 4; B B 8_3 ]
Outre-Mer 45 44 12 281 45 84
Total 393 389 1] 389 54 69

Tableau Drépano-9 : Délais de confirmation en jours des cas atteints de drépanocytose, en 2023
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Délai Traitement (en jours)

Nombre de fiches de

Réglon cas suspects emES <.1e qélais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés
:l“;';rg“e Alise 46 40 29 257 o1 101
2:"'“?:9“ Etmnicher 13 13 26 48 34 35
Bretagne 15 13 25 219 51 68
C:nt;v; d; Loi; 1 ‘—21_' I 1; - ~25_ - 2;.1 S —‘45—' o —'85—‘ B
G:an;Es: - '_27— I 1; - —25— - 4;9 - —63— o —12; B
H:utsmde—l;ra:cem 1 .—17—' I :6 - ~27~ - 8_7. - _55~ o —'57_' B
II;da:’ra:ce_ 1 :78_ Tl 1;5 - -18_ S 2;7 - _60 - —.64— B
T [
N:uv;le:\qu.i-tain—e 1 —14— ] ; S —25— - 1;3 S —37— o —65— B
O:Cit:nie~ I —'20.— T 1; - —'27—' - 1;7 S .—51—' o .—63—' B
PI:CA-:':or:e I —'16.— I 1; - —'38—' S 'E;; S .—62—' - .—65—' B
Pa_ys ;e l; Lo;e ] _24- T 2_4 S _36_ S 4;) S _55- - _67_ B
Métropole 365 358 18 439 57 71
Guadeloupe - - - - - #
Gt-l—yar;: I —8— I ; - —33— S 1; S —51— - —59— B
M;rti;iql; I _10_ I ; S _52_ S 9_0 - _0 - _65_ B
M:yoi:_te I —20_ I ; S —40— - 3;2 S _50_ o —95_ B
fedemBéamin | - | - - < .
Outre-Mer 28 21 33 302 46 76
Total 393 379 18 439 61 72

Tableau Drépano-10 : Délais de traitement en jours des cas atteints de drépanocytose, en 2023 (traitement par

oracilline)

Fiches Diagnostiques - Données générales

Sur les 440 enfants présentant une drépanocytose et dont le sexe était précisé, 196 (49,5%) étaient de sexe
féminin.

Fiches Diagnostiques - Examen de confirmation
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Parents
Région Nombre .de
Confirmations ke e

:I‘:’;rg“e Rizane: 46 37 80% 39 85%
z:"mrfgg PR 13 2 15% 5 38%
Bretagne 15 6 40% 8 53%
Cotrevaldataire | a . o s T
_Gr;nd_Es_t _________ s 1 1_3 _______ 48_%_ - ;5 ______ 56:/0_ o
Prrrea v wo en 1 %
;IeideiFl;n;ei N ;7; 7777777 1;2 7777777 6;°/o 777777 ;43 777777 8l 07%7 o
_No_rm;n;ie _________ ;, | ; _______ 71_% _______ & 8 6:/0_ o
Homeakqutiites | ¢ w o s s s _—
—()c;it;ni; ﬁﬁﬁﬁﬁﬁﬁﬁﬁ » | 1; ﬁﬁﬁﬁﬁﬁﬁ 5;%: - ;.5 ﬁﬁﬁﬁﬁﬁ 7! 5:/0~ o
_F'A;A:Co_rs; ________ s [ 8_ _______ 5(;%_ - ;.1 ______ 69:/0_ o
Ppdetatore | w ; o s w
Métropole 398 230 58% 279 70%
Guadeloupe - - - - -
_Gu_yal:e __________ s | 1_. _______ 1;% _______ i 1 3:/0_ o
Motk | s T s on e s o%
Mayotte 20 12 60% 15 75%
_Ile_de_la_Ré_un_ion_ ______ ; | ; _______ 7;% _______ & 8 6:/0_ o
Outre-Mer 45 24 53% 30 67%

Total 443 254 57% 309 70%

Tableau Drépano-11 : phénotypages parentaux des enfants suspects de drépanocytose en 2023

En 2023, pour 59% des enfants le pére a bénéficié d’un phénotypage et pour 69% la mére.
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Phénotypage parental

Région it .de

Confirmations

Les deux parents Un parent Aucun

::‘p":srg ne Rhone- 46 37 80% 2 4% 7 15%
'c";“mrtgé"g"e Franche: 13 2 15% 3 23% 8 62%
Bretagne 15 6 40% 2 13% 7 47%
7Ceintr7e \;alideiLo;re 77777 2; 77777 & 197%7 - ; - ;% 77777 1; - 776:/07 :
EGl;n; E;t ________ 27_ _____ 13_ - _48_%_ - ; - _7% _____ 12_ - _44_%_ _
-Ha_ut;d; F;an_ce ______ 17_ _____ 11_ - _65_%_ - ; - 1_8%_ - s 18_%_ _
EII;de_Fr_an::e_ N _17; _____ 1 2; - _68_%_ - 2_3 - 1_3%_ - _3; - _19_%_ _
wN(:rm_an;ie ________ ; | 5 7 1_%— - ; - 1_4°/; - i 1 4:/0_ .
—N;uv—ell;A;ui_tai_ne _____ 14—» _____ s 3 6_%_ o :1 - 2—9%_ - s 3 6:/o~ .
-Oc_cit;ni_e ________ 20_ _____ s 4 5—%_ o ; - 3-5%_ - -4 _____ 2 0:/0_ .
7PA7CA7-C;rs; 7777777 1; 77777 ;. 44 7%7 o ; - ;1”/; - 74 77777 2! 5;/07 .
-Pa_ys::le_la ;oi;e ______ 24_» _____ ;o 2 9_%_ - ; - ;% _____ 15_ - _63_%_ .
Métropole 398 227 57% 55 14% 116 29%
Guadeloupe - - - - - - "
-Gl:ya:le _________ - y 13_%_ - ; - ;% _____ s 8 8_%_ _
_M;rti_niq—ue ________ 10_ _____ s 6l 0_%' o ; - 2-0%~ - . 2 0:/0_ :
-M;yo::te _________ 20_ _____ 11— - _55—%_ o ; - 2-5%_ - -4 _____ 2 0:/0_ :
7IIe7de7Ia7Ré7un7ior: 77777 ; | s 7 17%7 o ; - ;4°/; - 71 77777 1 4;/07 .
Outre-Mer 45 23 51% 8 18% 14 31%
Total 443 250 56% 63 14% 130 29%

Tableau Drépano-12 : Examens de confirmation réalisés en 2023

En 2023, pour 56% des enfants les deux parents ont bénéficié d’un phénotypage, pour 14% un seul des deux
parents et pour 28% aucun des deux parents.
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5.7. Dépistage Mucoviscidose

Le dépistage néonatal de la mucoviscidose a été généralisé en France en 2002. Depuis, plus de seize millions de
nouveau-nés ont été testés pour cette pathologie.

Le dépistage néonatal de la mucoviscidose repose sur un algorithme comprenant le dosage biologique de la
trypsine immunoréactive (TIR), suivi, lorsque la valeur est supérieure au seuil défini, par une analyse de biologie
moléculaire du gene CFTR afin de rechercher les 29 variants les plus fréquents en France (kit CF 30 (v2)).

La mucoviscidose sous sa forme classique est définie par un taux de chlorures mesurés au test de la sueur (TS)
supérieur ou égal a 60 mmol/L et/ou par la présence de deux variants responsables de mucoviscidose, un sur
chaque allele.

La forme frontiere/atypique de la mucoviscidose (dite « diagnostic non conclu ») est définie par une
hypertrypsinémie chez un nouveau-né asymptomatique associée :

- Soit a un TS entre 30 et 59 mmol/L et au plus 1 variant associé a la mucoviscidose
- Soit a un TS inférieur a 30 mmol/L et 2 variants dont au moins 1 est de pathogénicité indéterminée

Pour 2023, le rapport d’activité contient les données remontées par les CRDN et transmises par les médecins
référents des Centres de Ressources et de Compétences de la mucoviscidose (CRCM). En 2023, comme en 2022,
ces données ont été validées par un groupe de travail de la filiere Muco-CFTR, et les données présentées ont fait
I’état d’une relecture d’Anne Munck, médecin référent pour la mucoviscidose désignée par la Société Francgaise
de Dépistage Néonatal et Marie Pierre Audrezet, biologiste référente pour la biologie moléculaire de la
mucoviscidose au sein de la Commission Biologie du Dépistage Néonatal.

En 2023, 676 233 nouveau-nés ont bénéficié du dépistage de la mucoviscidose dont 637 608 en métropole et
38 625 en Outre-Mer. Ce dépistage a généré 4 707 études de I'’ADN par biologie moléculaire, représentant 0.69%
des nouveau-nés, soit un retour a la proportion observée avant 2022 (2022 n=6 168, 0.84% / 2021 n= 4 965,
0,66%).

Suite a I'analyse de biologie moléculaire, 376 nouveau-nés ont eu au moins un variant détecté par le kit CF30
(v2).

Les nouveau-nés qualifiés positifs au dépistage et nécessitant donc une consultation dans un CRCM pour un test
de la sueur afin de confirmer ou réfuter un diagnostic de mucoviscidose ou de forme frontiére/atypique sont
représentés par la somme de :

1. Ceux qui ont 1 ou 2 variants détectés par le kit du kit CF30 (v2) (respectivement 2 variants, n=77, 1
variant, n=299)

2. Ceux qui n’ont pas de variant détecté mais une valeur initiale de TIR ultrahaute (telle que défini par
le protocole Annexe 10) avec un controle sur deuxieme échantillon de TIR prélevé au-dessus du seuil défini
(Annexe 10) (n=123)

3. Ceux pour lesquels en I'absence consentement parental d’analyse génétique écrit au dos du carton
de Guthrie ont un deuxiéme échantillon de TIR prélevé au-dessus du seuil défini (Annexe 10) (n=9).

Au cours de l'année 2023, 115 enfants ont été dépistés et déclarés soit atteints de mucoviscidose (n=97), soit
présentant une forme frontiére/atypique (n=18) et deux enfants restent avec un diagnostic en attente. Cela
représente une incidence de 1/5 880.
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Trois autres enfants ont été signalés comme malades (3 formes classiques), avec un résultat de dépistage

néonatal normal ; il s’agit donc de faux négatifs du DNN. Pour I'un d’entre eux, le diagnostic avait été fait avant
la naissance et la maman avait bénéficié d’un traitement par Kaftrio pendant la grossesse.

Parmiles 97 enfants déclarés atteints de mucoviscidose (forme classique), 77 avaient deux variants identifiés par

le kit CF30 (v2), 16 avaient un seul variant de ce kit et 4 aucun variant détecté par le kit. On peut ainsi calculer la
valeur prédictive positive (VPP) : 19.48%.
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Mucoviscidose - Données depuis la mise en place du dépistage de la mucoviscidose

BM - Kit CF30
Région Nombr:'gsdtee::él;veau- Nombre de BM BM positives BM positives Total BM
réalisées 2 mutations 1 mutation positives
zrxsrg“e S 1950 342 12 146 304 927 1231
2g“mrfé°g“e PrEEE- 624 838 3138 110 302 412
Bretagne 774 529 3759 170 462 632
casvaneras | ¢ e T 7 oam s
E——— oo | s s owm o
- vezzzss | rm %% @ oss
a——— ——" sem w jE8  ies
——— ssaes | <m0 - w @ B
Roreemigas | 0 iwrem | sm 0 = s —
otie | s | s w @ o
pacacone | 130160 | esme s  en a6
[p— tosssss | e w  oms o
Métropole 16 130 546 90 968 2 251 6942 9 193
Guadeloupe 88 353 813 3 23 26
el szs | ¢ T ¢ 5 o
vatigue | wess | w L o o
NedemRémion | wasw | ame & a1
Moyotte | mem | w T o s
Outre-Mer 518 770 4 687 66 304 370
Total 16 649 316 95 655 2317 7 246 9 563

Tableau Muco-1 : Examens de Biologie Moléculaire réalisés dans le cadre du dépistage néonatal de la

mucoviscidose depuis sa mise en place (2002)
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I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal

/¢
(AN

Nombre de malades

Nombre de nouveau-

. nés testés CI'; Z;?c;ie Fréquence fm]':gg:;e(l) Total Fréquence
:::’:;9“3 Rhages 1950 342 381 1/5119 52 433 1/4504
ggumrtggg"e RNt 624 838 129 1/ 4844 12 141 1/4431
Bretagne 774 529 200 1/3873 36 236 1/3282
Controvaldatows |  sessss | s  a/sess  i8  is 175088
andtsr | suses | o asam0 o4 mm 1je007
HartsdeFranca | sesze | 25 74085 4 w4 1740
nedefraice | s7aases | e asems 7 ae 1/7ess
Normundis | sisas | m  ij47e 2 w3 ijaame
NowaleAquitne | 10707 | 1t asess s ms  1jemss
ocomnte | 1200308 | s 17013 @ 15 1jeses
pchcosa | e e djemms  m Mo 1756
PP rossse | @ aemwr 2w ms  assssi
Métropole 16 130 546 2703 1/ 50968 389 3092 1/5217
Guadeloupe 88 353 4 1/ 22088 1 5 1/17671
apuna | sz | 2 sjew o 0 2 ajesur
w0 wems | s agmss o1 -
Dedelaéunion | ssse | s 408 5 o 173704
Gogoe | mem | @ 2 ipuas@ 0w -
Outre-Mer 518 770 86 1/6032 7 93 1/5578
Total 16 649 316 2789 1/5970 39 3185 1/5227

Tableau Muco-2 : Nombre d’enfants ayant une forme classique et une forme frontiére/atypique, incidences en

France depuis la mise en place (2002)
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Carte Muco-1 : Incidence de la mucoviscidose (forme classique) par région depuis la mise en place du dépistage

néonatal en 2002
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Carte Muco-2 : Incidence de la mucoviscidose (forme classique et forme frontiere/atypique) par région depuis la

mise en place du dépistage néonatal en 2002
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Mucoviscidose - Données 2023

Génotypage avec Kit CF30(v2)

Région Notobye 9e Nombre de " . Total avec au
NN testes Génotypes 2 m_utatlons du 1 nTutatlon du moins 1
réalisds Kit CF30v2 Kit CF30v2 mutation
Auvergne Rhone-Alpes 78 785 588 12 38 50
BougogneFranche- 050 1 ;o s 5
Bretagne 29 397 220 4 27 31
Centrevaldelore  m2e 1 . s 5
GranaEst a7z w s s 0
outsdeFrance  ssszz w6 o oo ®
DedeFrance | ssoss e ;o s o
Nomanie o6 10 s s o
Nouvelle Aquitaine 49843 w ;o 0 n
occitamie  siam w s 0 s
Pacacorse  saoz W s 0 s
Paysdelatoive 36240 24 s oo 2
Métropole 637 508 4 301 75 277 352
Guadeloupe 4 525 66 0 1 1
e 7662 s o .2
Mortinque sam s o o 0
ledelaRéumon 13103 14 . oo 2
Mayote w006 19 o o 9
Outre-Mer 38 625 406 2 22 24
Total 676 133 4707 77 299 376

Tableau Muco-3 : Examens de Biologie Moléculaire réalisés dans le cadre du dépistage néonatal de la

mucoviscidose en 2023
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Nombre de malades

Nombre de NN

Région testés FormeClasslque Fréquence Forme frontiere Total Fréquence
forme classique (1) toutes formes

Auvergne Rhone-Alpes 78 785 14 1/5628 0 14 1/5628
gz“mrfzgne Eriche: 22 859 7 1/3266 0 7 1/3266
Bretagne 29 397 6 1/ 4900 4 10 1/2940
PE— 2me 3 yres s s e
- wm s s . s s
‘H;u;s ;;F;‘a;lc; gggggg ;8;;7 iiiiii ;0 777777 1; 548;8 777777 ; 4444444 1 ; 77777 1 /75435':27 7
dederancs | issese 5o 1em 5 v Lo
Nomande | oos s i A o 3o
NowsiieAquiine | wes s yem . s Lssm
occitanie sia0 7 o o 7 L7
vacrcome | sao2 s yeos o s Loos
E———— w0 s yrue . s 1eom0
Métropole 637 508 94 1/6782 18 112 1/5692
Guadeloupe 4 525 0 - 0 0 -
owae  7e2 o . o o
Martimigue  sm1 o . o o
_II; d_e ;a_R;_ur_lio_n ______ ;3—10_3— N _3 ______ 1;4_3;8 ______ . s 1 ;4_3;8_ )
waoe | wo0s o . o o .
Outre-Mer 38 625 3 1/12875 0 3 1/12875
Total 676 133 97 1/6970 18 115 1/5879

Tableau Muco-4 : Nombre d’enfants ayant une forme classique et une forme frontiére/atypique, incidences en

France pour I’année 2023
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Carte Muco-3 : Incidence de la mucoviscidose (forme classiqgue et forme incertaine) par région en 2023

88
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Mucoviscidose - Evolution 2014 - 2023

Métropole 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 781 880 761841 743431 728 341 703 297 715759 702786 706 465 689 531 637 508
NN génotypes 2 938 3730 4 487 4902 4592 4 327 4143 4478 5622 4301
2 mutations 119 101 82 86 97 92 87 81 78 75
1 mutations 210 281 313 351 319 290 259 289 355 277
NN malades 152 154 124 115 137 127 120 115 131 112
Incidence 1/5144 1/4947 1/5995 1/6333 1/5134 1/5636 1/5850 1/6143 1/5264 1/5692

Tableau Muco-5 : Evolution du dépistage de la _mucoviscidose et formes frontiéres/atypiques en France

métropolitaine depuis 2013

Outre-Mer 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 31108 30346 30128 30070 30320 30355 38142 40645 39769 38625
NN génotypes 141 196 218 246 284 305 313 487 546 406

2 mutations 3 6 3 1 5 1 2 1 3 0

1 mutations 9 1 11 17 12 22 17 23 19 22
NN malades 4 6 3 1 7 4 2 3 4 3
Incidence 1/7777 1/5058 1/10043 1/30070 1/4331 1/7589 1/15069 1/13548 1/9942 1/12875

Tableau Muco-6 : Evolution du dépistage de la mucoviscidose et formes frontiéres/atypiques en Outre-Mer

depuis 2013
Mucoviscidose 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 812988 792187 773 559 758 411 733 617 746 114 740928 747 110 729 300 676 133
NN génotypes 3079 3926 4 705 5148 4 876 4632 4 456 4 965 6 168 4707
2 mutations 122 107 85 87 102 93 89 82 81 75
1 mutations 219 292 324 368 331 312 276 312 374 299
NN malades 156 160 127 116 144 131 122 118 135 115
Incidence 1/5211 1/4951 1/6091 1/6538 1/5095 1/5695 1/6014 1/6014 1/5402 1/5879

Tableau Muco-7 : Evolution du dépistage de la mucoviscidose et formes frontiéres/atypiques en France depuis
2013
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Indicateurs

A partir des fiches diagnostiques réceptionnées et saisies au CNCDN, il a été possible de reconstruire certains
indicateurs demandés en annexe 2 de 'arrété du 22 février 2018. Sont concernés les indicateurs de I'étape de
confirmation diagnostique : délai de confirmation et tests de confirmation réalisés. Sont ainsi présentées ci-
dessous les données relatives aux cas de mucoviscidose (forme classique et forme frontiere). Les faux négatifs
du dépistage néonatal ont été exclus de I'analyse.
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Indicateurs - Délai

Délai prélévement (en jours)

Nombre de fiches de

Réglon cas suspects Nombre (.je cllélais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés
:I‘:’;rg"e Whame- 14 14 2 4 3 3
:B:g:t:‘rtg;)g;e_Fr;nc;e-_ _____ A . , . ., s |
Bretagne 10 10 2 7 3 4
commvaidatare | o ¢ | s , s s s
amie | N 7 : § 5 : |
I T 5 s 8 s s |
dasmiee | w2 | s 2 . s .
vomante | w | oo . . . : |
Wk | A R : . s | : |
oamads | 3 N S : . 2 : |
——— A 5 s . s s |
E—— A s 2 : 5 . |
Métropole 112 107 2 7 ] 3
Guadeloupe / / / / / /
Guyane / / / / / /
Martinique / / / / / /
woyos | ‘e ;o ;o . ;o ;o
Ile de la Réunion 3 3 2 3 2 2
Outre-Mer 3 3 2 3 2 2
Total 115 110 2 7 3 3

Tableau Muco-8 : Délai de prélevement en jours par région des enfants atteints de mucoviscidose et formes

frontieres/atypiques en 2023
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Délai Réception Buvard (en jours)

Nombre de fiches de

Réglon cas suspects NiawiliEe Qe d,élais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés

:l“;';rg“e Ly 14 14 3 10 7 6
E:irtg;og—ne_Fr—an—ch;- ______ e
Bretagne 10 7 4 8 6 6
centrevaldetora | s | e s« s s
G—ra—nd—Es—t —————————— 9— R —9 - 5— - —6 - 5— - 5— )
Haumdefmn | 3 a | a0 o« s & s
nedafmns | 2w | ©» s s 2 2
Normenda | 3 w | » o« w2 2
ks | ¢ A [
e N
l:A;A-_Co_rs; ————————— 6- 1 —6 - 4- - —7 - 6- S 6— B
———— s« | & s w4 2
Métropole 112 108 ] 18 (] (]
Guadeloupe / / / / / /
Guyane / / / / / /
I;Ia:tir—liq:le —————————— /— R —/ - / - —/ - —/— B ) /— B
—— C
Ile de la Réunion 3 3 3 4 3 3
Outre-Mer 3 3 3 4 3 3
Total 115 111 3 18 6 6

Tableau Muco-9 : Délai de réception du buvard en jours par région des enfants atteints de mucoviscidose et
formes frontiéres/atypiques en 2023
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Délai Réalisation BM (en jours)

Nombre de fiches de

Réglon cas suspects NiawiliEe Qe d,élais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés
:l“;';rg“e Ly 14 14 15 38 21 22
E:irtgéo_gne—Fra;ch;__ 1l s 4 a ws s
Bretagne 10 9 12 24 17 18
cenevaidetore | 6 | s 7 »s  m 1
-Gra—r;d;st— R —9 -1 6— S —1'7 - —48— - 1; - ;7 -
Hwdafane | 02w | = 0 s = om 1.
tedabme | 2w | v 0 = = = s
Womeeda | 2 | © 0 0w s s s
Wowaehgiine | 0o | s 00 & 0 m s a4 |
‘Occ—ita:ie— I _7 1 7_ - —1.5 S _30_ S 2—; - ;1 -
‘PA;A-;.ors: 1 _6 - 5_ - —1.8 S _25_ S 2; - ;3 -
.Pay—s' d:la:oir: I —6 - 6— S ;0 - _27_ S 2; S 2—3 |
Métropole 112 106 7 50 21 pic
Guadeloupe / / / / / /
Guyane / / / / / /
w1
o | e ;o ;o ;o A ;o
Ile de la Réunion 3 3 17 21 17 18
Outre-Mer 3 3 17 21 17 18
Total 115 109 7 50 20 23

Tableau Muco-10 : Délai entre la naissance et le rendu du résultat de la biologie moléculaire en jours par région

pour les enfants atteints de mucoviscidose et de formes frontiéres/atypiques en 2023

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Délai Consultation CRCM (en jours)

Nombre de fiches de

Réglon cas suspects NiawiliEe Qe d,élais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés

:l“;';rg“e Ly 14 14 20 52 32 34
2:_:1?39; Fr_anCh—e- 1 _7_ I ; - 9_ - 9—8 - _35 - _41_ B
Bretagne 10 9 20 80 32 39
Ce—ntr: V; de—Loi:e 1 6— I ; - 20— - ;} S —27 - —28— B
G;n;Es: I 9— 1 —; - 13— - ‘; S —23— o —31— )
H:uts—de—Fra:ce 1 —11— I ;) - 19— - ;) - —23 - —24— )
Ile—de_Fra:ce_ 1 _17_ T 1_6 S —10— S 9; S _58 - _52_ B
No_rm:nd; I _10- 1 ]; - 11_ S 5; S _21 - ‘24_ )
N:uv;le;qui—tain: 1 9 I ; - 24_ S 5-; S _28 - _—35_ B
O;it;ie~ I —7 I ; S 22_ S 5-; S _23 - —31— )
PA—CA-—Co;e I —6 1 ; S 28_ S 3;; S _30 - —31— )
Pa_ys :e I:Lo;e I —6 I .5_ - 28— - 4—0 S —31 - —32— )
Métropole 112 100 ) 98 30 35
Guadeloupe / / / / / /
Guyane / / / / / /
M;rti:iqu—e R —/— 1 / - —/— - 7 o —/— o —/— )
o | e ;o ;o ;o ;o ;o
Ile de la Réunion 3 3 23 33 25 27
Outre-Mer 3 3 pic 33 25 27
Total 115 103 9 98 30 35

Tableau Muco-11 : Délai entre la naissance et la consultation en CRCM par région des enfants atteints de

mucoviscidose et de formes frontiéres/atypigues en 2023
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Au ler juillet 2024, le CNCDN a récupéré les fiches diagnostiques en lien avec la mucoviscidose. Ces fiches
comprennent des informations générales d’identification, des informations relatives au dépistage, des
informations relatives a la confirmation.

A cette cohorte de nouveau-nés repérés par le dépistage comme ayant une mucoviscidose ou forme

frontiére/atypique, il faut ajouter trois cas nés en 2023 et non repérés par le dépistage en raison d’'une TIR initiale

au-dessous du seuil. Ces faux négatifs repérés sur des symptomes cliniques (un cas d’iléus méconial, un cas avec

des symptomes isolés (volvulus mésentérique opéré) et un cas repéré en prénatal avec hyperéchogénicité

intestinale feetale pour lequel la maman avait bénéficié d’'une thérapie par Kaftrio ou hypotrophie) ont été

diagnostiqués comme mucoviscidose. Ces données partielles en raison d’un recul insuffisant par rapport a leur

naissance ne permettent pas de calculer la sensibilité du dépistage.

Fiches Diagnostiques - Données générales

Sur les 115 enfants présentant une mucoviscidose/une forme frontiére/atypique, 62 (53.9%) étaient de sexe

masculin et 51 (44.3%) étaient de sexe féminin (donnée non disponible pour 2 enfants).

Fiches Diagnostiques - Données dépistages

Les résultats du dosage de la trypsine immuno-réactive (TIR) étaient présents dans I'ensemble des fiches

analysées. La TIR est comprise entre 61 et 411 pg/L.
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Graphigue Muco-3 : Distribution de la Trypsine Immuno-Réactive (TIR) chez les enfants atteint de

mucoviscidose et de formes frontiéres/atypiques en fonction du nombre de variants
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Concernant les analyses de biologie moléculaire, le complément d’étude a permis d’identifier la totalité des 230

alleles.
Variant 1 Variant 2
Nomd'usage Effectif Pourcentage Nomd'usage Effectif Pourcentage
F508del 90 81,1% F508del 57 73,1%
G542X 6 5,4% 1717-1G>A 3 3,8%
W846C 3 2,7% G542X 3 3,8%
1717-1G>A 2 1,8% G551D 2 2,6%
N1303K 2 1,8% N1303K 2 2,6%
711+1G>T 2 1,8% Autre 11 14,1%
2789+5G>A 2 1,8%
Autres (kit) 4 3,6%

Tableau Muco-14 : Variants retrouvés au dépistage chez les enfants atteints de mucoviscidose et de formes
frontiéres/atypiques en 2023 (variants retrouvés a partir du kit de dépistage)

Fiches Diagnostiques - Confirmation

Le test de la sueur a été réalisé et renseigné chez 93.9% des enfants (n=108). Il n’a pas été réalisé ou les données
étaient manquantes pour 6.1% des enfants (n=7).

Effectif
Effectif

DA RD O D D PP
M T S R

Chlore (en meq/L ou mmol/L)

Chlore (en meq/L ou mmol/L)

Graphigue Muco-4 : Distribution des résultats du Test de la sueur chez les enfants atteint de mucoviscidose (1°"
test et 2™ test) en 2023
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Lorsque les deux variants n’étaient pas identifiées par le kit CF30(v2) chez les enfants atteints de mucoviscdose

ou suspects de forme frontiére/atypique le complément d’analyse génétique du géne CFTR a été réalisé et a
permis d’identifier les deux variants chez 100% de ces enfants (n=115).

Variant 1 Variant 2

Nomd'usage Effectif Pourcentage Nom d'usage Effectif Pourcentage
F508del 90 78,3% F508del 57 49,6%
G542X 6 5,2% L206W 4 3,5%
W846C 3 2,6% 1717-1G>A 3 2,6%
1717-1G>A 2 1,7% G542X 3 2,6%
N1303K 2 1,7% R117H 3 2,6%
711+1G>T 2 1,7% N1303K 2 1,7%
2789+5G>A 2 1,7% G551D 2 1,7%
Autres (kit) 4 3,5% Autre 41 35,7%

Autres (hors kit) 4 3,5%

Tableau Muco-15 : Variants retrouvés a la confirmation chez les enfants atteints de mucoviscidose et de formes

frontiéres/atypiques en 2023

Sur les 115 fiches analysées, les antécédents étaient complétés dans 82.6% des cas (n=95) et les symptémes dans
89.6% des cas (n=103).

Anamnése Effectif Pourcentage

Antécédents (n=95) 48 50,5%

- Cas familial (n=90) 13 14,4%

- Hospitalisé (n=93) 31 33,3%

- Iléus (n=93) 22 23,7%

- Diagnostic Prénatal (n=92) 16 17,4%
—————— o e21%

- Hypotrophie (n=103) 31 30,1%

- Symptomes Respiratoires (n=103) 7 6,8%

- Synptomes Digestifs (n=103) 51 49,5%

Tableau Muco-16 : Antécédents et symptomes présentés par les enfants atteints de mucoviscidose lors de la

confirmation diagnostique en 2023
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5.8. Dépistage du déficit en MCAD

Le dépistage néonatal du déficit en MCAD (déficit en acyl-COA-déshydrogénase des acides gras a chaine
moyenne) a été mis en place en France le 1* décembre 2020. 2023 correspond donc a la troisieme année ou le
dépistage du déficit en MCAD est réalisé sur 'ensemble de I’'année.

En 2023, 29 cas de déficit en MCAD ont été recensés (29 cas en métropole et aucun cas en outre-mer),
représentant une incidence de 1/22 466 nouveau-nés testés.

Dépistage du déficit en MCAD et adaptations des seuils.

Le dépistage du déficit en MCAD se fait sur un spectrométre de masse en tandem via les mémes méthodes que
le dépistage de la phénylcétonurie.

La mise en place du déficit en MCAD a nécessité deux évolutions des seuils de retest et d’action proposées par
la Commission Biologie. En effet, en 'absence de données d’activités « en vie réelle », un premier seuil d’action
a 0,20 umol/L en octanolycarnitine avait été choisi afin de s’assurer de ne pas avoir de faux négatifs du dépistage
néonatal du déficit en MCAD. Avec les premiéres données transmises par les Centres Régionaux de dépistage
néonatal, le seuil d’action a évolué pour étre 0,30 umol/L a partir du 17 décembre 2020. Enfin, une fois le
dépistage néonatal du déficit en MCAD ancré dans les pratiques, et les données disponibles suffisantes, un
nouveau seuil d’action est appliqué depuis le 06 avril 2022 : 0,50 umol/L. Pour I'année 2023, le seuil est donc
resté le méme toute I'année.
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Cas de déficit en MCAD en 2023

Nombre de NN Nombre de

Régions testés malades Fréquence
::I‘)‘;‘:rgne Rhone- 78 785 2 1/39 393
z::t?g“e Franche- 22859 2 1/11 430
Bretagne 29 397 - -
Centre Val de Loire 22 239 - -
Grand Est 47 782 3 1/15 927
Hauts de France 58 877 4 1/14 719
Ile de France 155 958 6 1/25 993
Normandie 30076 1 1/30 076
Nouvelle Aquitaine 49 843 2 1/24 922
Occitanie 51 430 5 1/10 286
PACA-Corse 54 022 - -
Pays de Loire 36 240 4 1/9 060
Métropole 637 508 29 1/21 983
Guadeloupe 4 525 - -
Guyane 7 662 - -
Martinique 3331 - -
Mayotte 10 004 - -

Ile de la Réunion 13 103 - -
Outre-Mer 38 625 - -
Total 676 133 29 1/23 315

Tableau MCAD-1 : Résultats du dépistage du déficit en MCAD en France en 2023
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Carte MCAD-1 : Nombre de cas du déficit en MCAD par région en 2023

Fiches Diagnostiques

Au 1°" juillet 2024, sur les 74 nouveau-nés suspects sur le buvard de dépistage, le CNCDN a récupéré et saisi 55
fiches d’identification de cas suspects de déficit en MCAD de 2023.

Ont été exclues :

- 23 fiches correspondant a des faux positifs,
- 4fiches présentant des diagnostics différentiels,
- 1fiche au diagnostic incertain.

Au final, 27 fiches de nouveau-nés malades MCAD ont été exploitées pour I'analyse. Les fiches comprennent des
informations générales d’identification, des informations relatives au dépistage, des informations relatives a la
confirmation et des informations en rapport avec le traitement.

Fiches Diagnostiques - Données générales
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Information générale Effectif ler quartile Médiane 3é&me quartile Moyenne
Périmétre cranien
: 13 34,5 35,0 36 35,0
naissance (cm)
Poids naissance (g) 17 3130 3400 3650 33781
Taille naissance (cm) 11 49 50,0 53 50,8

Tableau MCAD-2 : Périmeétre cranien, poids et taille des enfants atteints de déficit en MCAD en 2023

15

10

Nombre de nouveau-nés
Nombre de nouveau-nés
4
1

I T T T T 1 o -
36 37 38 39 40 41 T T T T T T T 1
2600 2800 3000 3200 3400 3600 3800 4000

Terme (en SA)
lids en grammes

10

Nombre de nouveau-nés

T T T T T T 1
44 46 48 50 52 54 56

Tailles en centimétres

Graphigue MCAD-1 : Terme, Poids, Taille des enfants atteints de déficit en MCAD

Données du dépistage

Le dosage de I'octanoylcarnitine (C8) lors du dépistage était renseigné dans 100% des fiches (n=27) et a retrouvé
des concentrations allant de 0,8 umol/L a 11,49 umol/l avec une médiane a 4,64 umol /L.
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Le dosage de décanoylcarnitine (C10) lors du dépistage était renseigné dans 96,3% des fiches (n=26) et a retrouvé

des concentrations allant de 0,2 umol/L a 1,23 umol/l avec une médiane a 0,62 umol /L.

Le Ratio C8/C10 lors du dépistage a retrouvé des valeurs allant de 0,83 a 16,82 avec une médiane a 10,31.

=
o
1

Nombre de nouveau-nés

Nombre de nouveau-nés
o - N w b v o N o W

0999 \99"’ 199‘5 %99‘5 »9%‘5 %99‘5 %909 19@ $9%‘5 o}gq‘ﬁ R
N S L G - G O 0-0,249 0,250-0,499 050,749  0,750-0,999 1-1,249
C8 (umol/L) C10 (umol/L)

Nombre de noueavu-nés

) ) o ) 0 o ) o o ) 0 >
S S S S S S ) S S S S N
SRS SO S N N bfo‘? «,«‘3’ 0 o0 o0 7

\’0'
Ratio €8/C10

Graphigue MCAD-2 : Répartition des taux de C8, C10 et de leur Ratio au dépistage des enfants atteints de
déficit en MCAD

La présence ou I'absence de signes cliniques étaient renseignées chez 21 enfants. Un seul présentait des
symptomes, en I'occurrence une hypoglycémie et une acidose métabolique. Il n’y avait pas d’enfants décédés
avant la prise en charge.

Sur 27 fiches d’enfants malades, la prise en charge médicale était renseignée pour 21 enfants : 33,3% (n=7) ont
bénéficié des mesures diététiques et de la rédaction d'un protocole d'urgence sans prescription de L-Carnitine,
9,5% (n=2) ont eu une limitation du jelne associée a la L-Carnitine et 28,6% d'entre eux (n=6) ont bénéficié de
I'ensemble des mesures. Enfin, pour 33,3% des fiches (n=7), les modalités du traitement n’ont pas été précisées.

Un enfant n’a pas bénéficié de traitement.
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Oui Pourcentage
Traitement (n=22) 21 95,5
Limitation du jeline 15 76%
Protocole d'urgence 14 71%
Interdiction des TCM 13 67%
L-Carnitine 8 43%

Tableau MCAD-4 : Traitement des enfants atteints de déficit en MCAD mis en place aprés le diagnostic en 2023

Indicateurs - Délais

A partir des fiches diagnostiques réceptionnées et saisies au CNCDN, il a été possible de reconstruire certains
indicateurs demandés en annexe 2 de l'arrété du 22 février 2018. Sont présentés ici les différents délais : de
prélevement, de réception, de résultat, de confirmation et de mise sous traitement.

Délai mise sous traitement

Délai confirmation

Délai résultat

Délai réception

Délai prélévement

0 1 2 3 B 5 6 7 8 9 10

Jours apres la naissance

Graphigue MCAD-3 : Médianes des délais de prélévement, réception, résultat, confirmation et mise sous
traitement des enfants atteints de déficit en MCAD en 2023
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5.9. Dépistage des 7 EIM

Le dépistage néonatal des 7 erreurs innées du métabolisme (homocystinurie, acidurie glutarique de type 1,
acidurie isovalérique, leucinose, déficit primaire en carnitine, tyrosinémie de type 1 et déficit en LCHAD) a été
mis en place en France le 1*" janvier 2023.

En 2023, 25 cas ont été identifiés dont 5 déficits primaires en carnitine, 6 aciduries glutariques de type 1, 2
homocystinuries, 2 aciduries isovalériques, 3 LCHAD, 3 leucinoses et 4 tyrosinémies de type 1.

Pathologie Effectif
Déficit primaire en carnitine 5
Acidurie glutarique de type 1 6
Homocystinurie 2
Acidurie isovalérique 2
Déficit en LCHAD 3
Leucinose 3
Tyrosinémie de type 1 4

Tableau EIM-1 : Nombre de malades dépistés en 2023

2023 étant la 1°™ année effective du dépistage des 7 EIM, nous ne disposons pas d’assez de cas pour présenter
des données provenant des fiches diagnostiques cette année.

Dépistage des EIM et adaptations des seuils.

Le dépistage des erreurs innées du métabolisme se réalise sur les mémes automates que le MCAD.

La mise en place du dépistage des erreurs innées du métabolisme a nécessité plusieurs évolutions de seuil actées
par la commission biologie aprés échanges avec la filiere G2M.

Ainsi, apres une mise en place au 1°" janvier 2023 (Annexe 1), les seuils ont été adaptés :

- Le 1° février 2023 (Annexe 2) : adaptation des seuils pour ’hnomocystinurie, la leucinose, la tyrosinémie
de type 1, le déficit en LCHAD et le déficit primaire en carnitine,

- Le 27 mars 2023 (Annexe 3) : adaptation du seuil pour le déficit primaire en carnitine,

- Le 9 octobre 2023 (Annexe 4) : adaptation du seuil pour I'acidurie glutarique de type 1 et le déficit en
LCHAD.

Le dépistage de I'acidurie isovalérique n’a pas nécessité d’adaptation de seuil.
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Tableaux d’évolution des seuils en 2023

Année entiére

ngz\r::::-:zs Nombre Retests Nombre Suspects s'\:;:"::tes NoTabJ;! de
testés retests (pour 100) suspects (pour 10 000) malades négatifs

Homocystéinurie 679 584 4 602 0,7 3 <0,1 2 0

Leucinose 679 553 4262 0,6 251 3,7 3 0

Tyr°5'“e"‘1'e de type 679 652 2 860 0,4 41 0,6 3 1

Acidurie glutarique 679 759 7432 1,1 170 2,5 5 1
de type 1

Acidurie isovalérique 679 510 186 0,0 100 1,5 2 0

Déficit en LCHAD 677 232 2736 0,4 152 2,2 3 0

Déficit primaire en 679 068 3932 0,6 204 3,0 4 1
carnitine*

Tableau EIM-2 : Retests, suspects, malades et faux négatifs pour le dépistage des EIM en 2023 (*ne prenant pas
en compte les prélévements de contréle)

Année entiére

Nombre de
nouveau-nés VPP VPN Se Sp
testés

Homocystéinurie 679 584 66,7 100,0 100,0 100,0
Leucinose 679 553 1,2 100,0 100,0 100,0
Tyrosinémie de type 679 652 7,3 100,0 75,0 100,0
Acidurie glutarique 679 759 2,9 100,0 83,3 100,0

de type 1
Acidurie isovalérique 679 510 2,0 100,0 100,0 100,0
Déficit en LCHAD 677 232 2,0 100,0 100,0 100,0
Deficit primaire en 679 068 2,0 100,0 80,0 100,0

carnitine

Tableau EIM-3 : Performances des tests de dépistage des EIM sur I'année 2023 (*ne prenant pas en compte les
prélevements de contrdle
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Dernier seuil
Pathologies
Nombre d? Nombre suspects Nombre de faux
nouveau-nés Nombre retests Nombre suspects . -
. malades négatifs
testes
Homocystéinurie 625 993 2770 3 2 0
Leucinose 625 988 2 505 219 3 0
Tyr°s'"e'"1'e de type 626 242 1291 20 2 1
Acidurie glutarique 157 068 1589 28 1 0
de type 1
_ Acidurie 679 510 186 100 2 0
isovalérique
Déficit en LCHAD 152 157 78 8 0 0
Déficit primaire en 539 005 1367 128 3 1

carnitine*

Tableau EIM-4 : Retests, suspects, malades et faux négatifs pour le dépistage des EIM avec les derniers seuils

mis en place en 2023 (*ne prenant pas en compte les prélevements de contrdle

Dernier seuil
Pathologies Performances des tests de dépistage des EIM
VPP VPN Se Sp
Homocystéinurie 66,7 100,0 100,0 100,0
Leucinose 1,4 100,0 100,0 100,0
Tyrosinémie de type 10,0 100,0 66,7 100,0
Acidurie glutarique 3,6 100,0 100,0 100,0
de type 1
_ Acidurie 2,0 100,0 100,0 100,0
isovalérique
Déficit en LCHAD - 100,00 - 99,99
Déficit primaire en 2,3 100,0 75,0 100,0

carnitine

Tableau EIM-5 : Performances des tests de dépistage des EIM avec les derniers seuils mis en place en 2023 (*ne

prenant pas en compte les prélevements de contrdle
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Pourcentage de

Nombre de Nombre de Nombre de retests et suspects

Pathologies nouveau- Nombre de Nombre de suspects faux

malades négatifs Retests Suspects
(pour 100) (pour 10 000)

nés testés retests suspects

Homocystéinurie

Seuil 1 53591 1832 14 0 0 34 2,6

Seuil 2 625 993 2770 17 2 0 0,4 0,3

Seuil 1 53 565 1757 32 0 0 3,3 6,0

Seuil 2 625 988 2 505 219 3 0 0,4 3,5
Tyrosinémie de

type 1

Seuil 1 53 410 1569 21 1 0 2,9 3,9

Seuil 2 626 242 1291 20 2 1 0,2 0,3

Acidurie glutarique

de type 1
Seuil 1 522 691 5843 142 4 1 1,1 2,7
Seuil 2 157 068 1589 28 1 0 1,0 1,8

Acidurie
isovalérique

Seuil 1 679 510 186 100 2 0 <01 1,5

Déficit en LCHAD

Seuil 1 53421 1849 71 0 0 3,5 13,3
Seuil 2 471 654 809 73 3 0 0,2 1,5
Seuil 3 152 157 78 8 0 0 0,1 0,5
Déficit primaire en
carnitine
Seuil 1 46 496 1373 57 0 0 3,0 12,3
Seuil 2 93 567 1192 19 1 0 1,3 2,0
Seuil 3 539 005 1367 128 3 1 0,3 2,4

Tableau EIM-6 : Evolution du pourcentage de retests et de suspects avec I’évolution des seuils

Faux négatifs

3 autres enfants ont été diagnostiqués avec une Erreur Innée du Métabolisme au cours de I'année 2023, avec un
dépistage normal :
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- 1 présentant une tyrosinémie de type | : le diagnostic a été posé des le premier mois de vie par des

prélevements biologiques réalisés de maniére systématique du fait d’antécédent familiaux (fratrie
atteinte) en paralléle du dépistage néonatal. SUAC au dépistage a 2,9 uM (seuil a 3 uM),

- 1présentant une acidurie glutarique de type | : acidurie glutarique de type faible excréteur diagnostiqué

a 9 mois de vie. Son C5DC au dépistage était effectivement normal a 0,321 uM (seuil de dépistage a 0,5
uM), comme attendu dans le cas d’un patient AG1 faible excréteur.
1 présentant un déficit primaire en carnitine : Parce qu’un premier enfant de la fratrie était suivi pour
un déficit primaire en carnitine, la maman avait été traitée par L-carnitine en fin de grossesse, ce qui a
artificiellement normalisé le résultat du dépistage néonatal. Ce résultat faussement rassurant était
attendu et I'enfant a été diagnostiqué sur les examens complémentaires réalisés en paralléle du
dépistage.

Ces dépistages ont nécessité des adaptations de seuils successives au cours de I'année : 1 pour I’homocystinurie,
la leucinose, I'acidurie glutarique de type 1 et la tyrosinémie de type 1 ; 2 pour le LCHAD et le déficit primaire en
carnitine.

Les seuils de dépistage de I'acidurie isovalérique n’ont pas nécessité d’adaptation.
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6. Bilan du dépistage néonatal par Région

CRDN - Auvergne-Rhone Alpes
Adresse : Groupement Hospitalier Est - Batiment Pinel - CHU Lyon

52 boulevard Pinel - 69003 Lyon
Téléphone : 04.27.85.65.28.

E.mail : geraldine.de-biase@chu-lyon.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
i Faux
Exercice de NN Négatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 4 011 294 226 232 7 2
2023 78 785 4 9 0
Total Fin 2023 4 090 079 230 241 7 2
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
’ Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose o Non Typée Total g
1979 a 2022 3 745 598 478 268 359 82 1187 27
2023 78 785 5 8 14 0 27 0
Total Fin 2023 3 824 383 483 276 373 82 1214 27
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique .F.o.rme Forme non  Forme 5 b
2 virilisante - . ) Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
pure
sel)
1997 a 2022 2 661 769 120 19 4 7 150
2023 77 994 9 1 3 0 13 0
Total Fin 2023 2 739 763 129 20 7 7 163 5
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN g
testés =5 o4 sc SB Autres  Total AS AC Hogae
(SS ou SB)
2000 a 2022 652 576 454 105 42 9 610 12 756 2 495 2
2023 37 305 41 6 0 8 55 973 0
Total Fin 2023 689 881 495 111 42 17 665 g 13 729 2 495
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _025| "V BM Positive - Total BM  Forme Forme Total Négatifs
testés réalisées . 1 mutation Positive classique frontiére Malades
mutations
2003 a 2022 1 871 557 11 558 292 889 1181 367 52 404 36
2023 78 785 588 12 38 50 14 0 15 0
Total Fin 2023 1 950 342 12 146 304 927 1231 381 52 419 36
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Déficit en MCAD

/¢
(AN

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 178 293 8 0
2023 78 785 2
Total Fin 2023 257 078 10 0

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)

Nombre Défigt Faux
Exercice de NN . .. Acidurie A o ena -
A Homo- - Tyrosinémie ; Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés A Leucinose Glutarique -
cystinurie de type I Isovalérique LCHAD en
de type I o
Carnitine
2023 78 785 0 0 0 0 0 2 1
Total Fin 2023 78 785 0 0 0 0 0 2 1 0
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CRDN - Bourgogne-Franche Comté

Adresse : Plateforme de Biologie Hospitalo-Universitaire - CHU Dijon

2 rue Angélique Ducoudray - BP 37013 - 21070 Dijon Cedex

Téléphone : 03.80.29.33.47.

E.mail : secretariat.crdn@chu-dijon.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néqgatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 1 565 802 134 70 1 1
2023 22 859 3 1 0 0
Total Fin 2023 1 588 661 137 71 1 1
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN fau)g
testés Ectopie  Athyréose Glal::g:een Non Typée Total BSgants
1979 a 2022 1374 472 210 79 183 45 517 14
2023 22 859 4 2 5 0 11 0
Total Fin 2023 1 397 331 214 81 188 45 528 14
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN dassique vif:icl)irs:r::e Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2022 972 634 39 74 4 0 50 3
2023 22 651 2 0 0 2
Total Fin 2023 995 285 41 7 4 0 52 3
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN S
testés 550U sC SB Autres  Total AS AC SRty
(SS ou SB) T
2000 a 2022 116 218 87 11 3 3 104 2 416 500 2
2023 7 440 10 2 1 14 164 0
Total Fin 2023 123 658 97 13 4 4 118 2580 500
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Howmtire BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°25' e _°15' V€ Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées i : Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 577 496 3016 103 294 397 122 12 134 12
2023 22 859 122 7 8 15 7 0 7 0
Total Fin 2023 600 355 3138 110 302 412 129 12 141 12
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 51 245 3 0
2023 22 859 2
Total Fin 2023 74 104 5 0

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)
Nombre o
Exercice de NN . .. Acidurie - e D_eﬁc_|t F aux
P Homo- - Tyrosinemi . Acidurie  Déficiten  primaire Négatifs
testés A Leucinose Glutarique L
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine

2023 22 859 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 22 859 0 0 0 0 0 0 0 0
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CRDN - Bretagne

Adresse : Laboratoire de Biochimie Toxicologie - CHU Rennes
2 rue Henri Le Guilloux - 35033 Rennes - Cedex 9
Téléphone : 02.99.28.99.42

E.mail : crdn.bretagne.guthrie@chu-rennes.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total PCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 1574 767 69 27 0 0
2023 29 397 6 4 0
Total Fin 2023 1 604 164 75 31 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
g Faux
Exerass de BN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose i Non Typée Total 9
1979 a 2022 1 550 898 251 109 197 19 576 6
2023 29 397 4 2 5 0 11
Total Fin 2023 1 580 295 255 111 202 19 587 6
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN dassique vir:itl)i"s:r?tte Forme non  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2022 983 888 45 9 5 3 63 1
2023 29 329 2 1 0 0 3
Total Fin 2023 1 013 217 47 10 5 3 66
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN = :
testés =5 AU sC SB Aut Total AS AC St
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 54 900 92 16 17 5 130 2 670 300 0
2023 5415 11, 3 2 1 17 255 0 0
Total Fin 2023 60 315 103 19 19 6 147 2925 300 0
b Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre
. iti iti Faux
Exerdice de NN NbregM oM Fi°25”"’e B Fi°15”"’e Total BM  Forme Forme  Total ot
testes réalisées . ) Positive classique  frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 745 132 3539 166 435 601 193 31 225 6
2023 29 397 220 4 27 31 6 4 10 0
Total Fin 2023 774 529 3759 170 462 632 199 35 235 6

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL
Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 67 038 3 0
2023 29 397 0
Total Fin 2023 96 435 3 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I e D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 29 397 0 0 0 0 0 1 0 0
Total Fin 2023 29 397 0 0 0 0 0 1 0 0

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN - Centre Val

/¢
(AN

de Loire

Adresse : Service de Médecine Nucléaire in Vitro - CHRU de Tours

2 boulevard Tonnellé - 37044 Tours - Cedex 9

Téléphone : 02.47.47.86.24.

E.mail : secretariat.crdn@chu-tours.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total PCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 1174973 62 17 0 1
2023 22.239 0 2 0 0
Total Fin 2023 1197 212 62 19 0 1

Hypothyroidie

Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN fawg
testés Ectopie  Athyréose GIa;I;ICeeen Non Typée Total Negatfs
1979 a 2022 1174 973 204 66 96 6 372 0
2023 22 239 4 1 4 2 11
Total Fin 2023 1 197 212 208 67 100 8 383 0
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
- Faux
Exercice de NN dassique Vii?i;:r?i:e Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
pure
sel)
1997 a 2022 723 260 26 7 3 5 41 0
2023 22 149 0 0 1 0 1
Total Fin 2023 745 409 26 7 4 5 42 0
Nombre de Malades - Nombre

. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN e
testés =5 856 B Autres  Total AS AC Nk
(SS ou SB)
2000 a 2022 117 877 207 34 10 6 255 5235 810 1
2023 8 023 21 5 0 0 26 419 1
Total Fin 2023 125 900 228 39 10 6 281 5 654 811
Biologie Moléculaire Nbre de malades
it BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" e _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées ; ; Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 564 647 2 686 25 228 303 96 14 110 5
2023 22 239 155 2 13 15 3 3 6
Total Fin 2023 586 886 2841 77 241 318 99 17 116
I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 50 608 0 0
2023 22 239 0
Total Fin 2023 72 847 0 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I - D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 22 239 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 22 239 0 0 0 0 0 0 0 0

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

/¢
(AN

CRDN - Grand Est

Adresse : Centre Régional de Dépistage Néonatal — Grand Est

CHRU de Reims — 47 rue Cognacq Jay, 51092 Reims Cedex

Téléphone : 03.26.78.79.64

E.mail : secretariat.crdn-grandest@chu-reims.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 3 373 751 283 175 15 6
2023 47 782 6 5 0 0
Total Fin 2023 3 421 533 289 180 15 6
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN !:au)g
testés Ectopie  Athyréose Glz;r;::een Non Typée  Total RS
1979 a 2022 2 937 853 385 236 356 58 1035 8
2023 47 782 4 4 13 1 22 2
Total Fin 2023 2985 635 389 240 369 59 1057 10
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
Z Faux
Exercice de NN dassique vi’:iTirs:r?te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
oel} pure
1997 a 2022 1710 348 65 16 9 i 100 4
2023 47 316 0 1 0 4 5
Total Fin 2023 1 757 664 65 17 9 11 105 4
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o et
testés SSou sc sp fiit S— -~ S Négatifs
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 374 572 211 54 26 7 298 7 131 1902 5
2023 22 224 19 7 2 1 29 480 121
Total Fin 2023 396 796 230 61 28 8 327 7 611 2023 5
Biologie Moléculaire Nbre de malades
gy BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" ve _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées : g Positive classique frontiére Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 1197 696 7 670 210 680 890 260 43 303 11
2023 47 782 463 6 23 29 8 1 9 0
Total Fin 2023 1 245 478 8 133 216 703 919 268 44 312 11
Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [[IINNENENEGEGEGEGEEEEEES



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL
Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 108 997 3 0
2023 47 782 3
Total Fin 2023 156 779 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN . .. Acidurie I P D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 47 782 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 47 782 0 0 0 0 0 0 0 0

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN - Hauts de France

Adresse : Hopital Jeanne de Flandre - CHRU Lille
Avenue Eugéne Avinée - 59037 Lille - Cedex
Téléphone : 03.62.94.38.00

E.mail : crdn-hautsdefrance@chru-lille.fr

Hyperphénylalaninémie
Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néqgatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 3 995 942 316 167 2 2
2023 58 877 11 7
Total Fin 2023 4 054 819 327 174 2 2
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exerdice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose e Non Typée Total 9
1979 a 2022 3 625 808 531 233 467 43 1274 34
2023 58 877 8 3 16 0 27 0
Total Fin 2023 3 684 685 539 236 483 43 1301 34
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
Z Faux
Exercice de NN dassique vi’:iTirs:r?te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
oel} pure
1997 a 2022 2 440 385 103 13 12 6 134 13
2023 58 344 1 0 0 1 2 0
Total Fin 2023 2 498 729 104 13 12 7 136 13
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o et
testés s sC SB Aut Total AS AC SR
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 401 099 285 74 19 4 382 7 564 1896 12
2023 17 476 15 4 1 1 21 486 1 0
Total Fin 2023 418 575 300 78 20 5 403 8 050 1897 12
Biologie Moléculaire Nbre de malades
gy BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" ve _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées : g Positive classique frontiére Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 1 564 357 7 114 296 662 958 318 46 364 28
2023 58 877 306 9 19 28 10 1 11 0
Total Fin 2023 1 623 234 7 420 305 681 986 328 47 375 28

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL
Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 93 342 5 0
2023 58 877 4
Total Fin 2023 152 219 9 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de N,N Homo- . Tyrosinémi Ac'dlfr'e Acidurie  Déficiten  primaire Négatifs
testes A Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I L
Carnitine
2023 58 877 0 1 0 0 1 0 1 0
Total Fin 2023 58 877 0 1 0 0 1 0 1 0

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN - Ile de France

Adresse : Hopital Necker Enfants Malades
149 rue de Sévres - 75742 Paris - Cedex 15
Téléphone : 01.42.73.74.73.

E.mail : crdn.idf@aphp.fr

Hyperphénylalaninémie
Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total PCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 8 032 941 446 474 17 0
2023 155 958 3 22 0 0
Total Fin 2023 8 188 899 449 496 17 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN !:a"')f
testés Ectopie  Athyréose GIa;;::een Non Typée Total Rt
1979 a 2022 7 435 491 939 427 975 75 2416 20
2023 155 958 14 10 36 4 64 0
Total Fin 2023 7 591 449 953 437 1011 79 2480 20
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
- Faux
Exercice de NN dassique Vii?i;:r?i:e Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique  incertaine
sel) pure
1997 a 2022 4 992 946 212 25 38 16 291 13
2023 152 236 6 0 1 1 8 0
Total Fin 2023 5 145 182 218 25 39 17 299 13
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN et
testés =5 856 B Autres  Total AS AC Nk
(SS ou SB)
2000 a 2022 2 852 321 3819 1265 393 63 5540 101 407 23672 19
2023 130 350 170 89 26 21 306 4 989 48 0
Total Fin 2023 2982 671 3989 1354 419 84 5846 106 396 23720 19
Biologie Moléculaire Nbre de malades
it BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" e _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées ; ; Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 3 588 628 21943 340 1284 1624 404 69 473 27
2023 155 958 1114 7 54 61 11 6 17 0
Total Fin 2023 3 744 586 23 057 347 1338 1685 415 75 490 27

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 345 409 12 0
2023 155 958 6
Total Fin 2023 501 367 18 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I - D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 162 809 1 1 1 0 1 0 2 0
Total Fin 2023 162 809 1 1 1 0 1 0 2 0
N centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN - Normandie

Adresse : Laboratoire de Biochimie — CHU de Caen
CS 30001 — 14033 Caen — Cedex 9

Téléphone : 02.31.06.40.77.

E.mail : labo-depistageneonat@chu-caen.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néqgatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 1 783 355 146 47 i 1
2023 30076 1 1 0 0
Total Fin 2023 1813431 147 48 1 1
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exerdice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose e Non Typée Total 9
1979 a 2022 1783 355 231 169 144 13 557 8
2023 30 076 2 3 2 1 8
Total Fin 2023 1813431 233 172 146 14 565 8
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
Z Faux
Exercice de NN dassique vi’:iTirs:r?te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
oel} pure
1997 a 2022 1170 553 66 13 10 i 98 6
2023 29 769 2 0 0 0 2
Total Fin 2023 1 200 322 68 13 10 7 100 6
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o et
testés SSou sc sp fiit S— -~ S Négatifs
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 141 542 182 51 12 3 248 4 665 767 3
2023 7 131 5 2 0 0 7 311 0
Total Fin 2023 148 673 187 53 12 3 255 4 976 767 3
Biologie Moléculaire Nbre de malades
gy BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" ve _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées : g Positive classique frontiére Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 786 184 3999 139 407 546 164 19 183 7
2023 30 076 150 8 6 14 9 1 10
Total Fin 2023 816 260 4 149 147 413 560 173 20 193

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
g Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 68 179 2 0
2023 30 076 1
Total Fin 2023 98 255 3 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre o
Exercice de NN ., . Acidurie - PP [?eﬁqt !:aws
. Homo- . Tyrosinémi ; Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testes A Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 30 076 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 30 076 0 0 0 0 0 0 0 0

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN - Nouvelle Aquitaine

Adresse : Maternité — Groupe Hospitalier Pellegrin — CHU Bordeaux

Place Amélie Raba-Léon — 33076 Bordeaux — Cedex
Téléphone : 05.56.79.87.00.
E.mail : crdn.na@chu-bordeaux.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néqgatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 2 160 008 118 74 1 2
2023 49 843 4 5 0
Total Fin 2023 2 209 851 122 79 1 2
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN fau)g
testés Ectopie  Athyréose Glal::g:een Non Typée Total BSgants
1979 a 2022 1885 972 189 95 237 73 594 10
2023 49 843 9 2 11 0 22 0
Total Fin 2023 1 935 815 198 97 248 73 616 10
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN dassique vif:icl)irs:r::e Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2022 1227 644 61 11, 12 6 90 2
2023 49 442 2 0 1 0 3
Total Fin 2023 1 277 086 63 11 13 6 93 2
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN S
testés 550U sC SB Autres  Total AS AC SRty
(SS ou SB) T
2000 a 2022 172 087 160 51 18 12 241 5508 1222 1
2023 14 227 6 5 2 1 14 430 91
Total Fin 2023 186 314 166 56 20 13 255 5938 1313
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Howmtire BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°25' e _°15' V€ Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées i : Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 988 136 4616 119 361 480 145 11 156 15
2023 49 843 232 7 20 27 8 1 9 0
Total Fin 2023 1 037 979 4 848 126 381 507 153 12 165 15
N centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
g Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 113 306 8 0
2023 49 843 2
Total Fin 2023 163 149 10 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre o
Exercice de NN ., . Acidurie - PP [?eﬁqt !:aws
. Homo- . Tyrosinémi ; Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testes A Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 49 843 0 0 0 1 0 0 1 1
Total Fin 2023 49 843 0 0 0 1 0 0 1 1

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

/¢
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CRDN - Occitanie

Adresse : Institut Fédératif de Biologie — CHU Toulouse Purpan
330 avenue de Grande Bretagne — TSA 40031 — 31059 Toulouse — Cedex 9

Téléphone : 05.34.55.85.88.
E.mail : crdepistageneonat.occitanie.sec@chu-toulouse.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néqgatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 3091471 195 146 0 0
2023 51430 17 2
Total Fin 2023 3 142 901 197 148 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exerdice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose e Non Typée Total 9
1979 a 2022 2 752 151 235 166 242 32 675 12
2023 51 430 5 8 6 1 20 1
Total Fin 2023 2 803 581 240 174 248 33 695 13
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
Z Faux
Exercice de NN dassique vi’:iTirs:r?te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
oel} pure
1997 a 2022 1 680 540 70 15 5 2 94 2
2023 50 959 5 1 1 0 7
Total Fin 2023 1 731 499 75 16 6 2 101 2
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o et
testés SSou sc sp fiit S— -~ S Négatifs
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 463 991 173 47 7 12 239 6 939 2 664 0
2023 28 803 15 4 1 0 20 529 156
Total Fin 2023 492 794 188 51 8 12 259 7 468 2820 0
Biologie Moléculaire Nbre de malades
gy BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" ve _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées : g Positive classique frontiére Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 1217 878 6 283 143 479 622 174 14 188 9
2023 51 430 332 5 20 25 7 0 7
Total Fin 2023 1 269 308 6 615 148 499 647 181 14 195 9

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [




L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 117 389 3 0
2023 51430 5
Total Fin 2023 168 819 8 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I - D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 51 430 0 1 1 2 1 0 0 1
Total Fin 2023 51 430 0 1 1 2 1 0 0 1
N centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN - Paca Corse

Adresse : Hopital d’Enfants de la Timone — APHM

264 rue Saint Pierre — 13385 Marseille — Cedex 5

Téléphone : 04.91.38.67.55.

E.mail : secretariat.crdn.pacacorse@ap-hm.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néqgatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 2 860 161 209 143 2 1
2023 54 022 5 20 0 0
Total Fin 2023 2914 183 214 163 2 1
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exerdice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose e Non Typée Total 9
1979 a 2022 2 608 927 354 181 222 40 797 8
2023 54 022 3 2 14 0 19
Total Fin 2023 2 662 949 357 183 236 40 816 8
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
Z Faux
Exercice de NN dassique vi’:iTirs:r?te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
oel} pure
1997 a 2022 1708 672 52 i 3 0 63 1
2023 53 574 3 0 0 0 3 0
Total Fin 2023 1 762 246 55 7 3 0 66 1
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o et
testés SSou sc sp fiit S— -~ S Négatifs
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 688 715 119 45 48 5 217 7 052 2197 11
2023 32 460 12 4 0 2 18 43 13 0
Total Fin 2023 721 175 131 49 48 235 7 095 2210 11
Biologie Moléculaire Nbre de malades
gy BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" ve _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées : g Positive classique frontiére Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 1 306 138 9181 151 640 791 212 21 233 23
2023 54 022 375 5 30 35 6 0 6 0
Total Fin 2023 1 360 160 9 556 156 670 826 218 21 239 23

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 132 923 7 0
2023 54 022 0
Total Fin 2023 186 945 7 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I - D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 58 584 0 0 2 1 0 0 0 0
Total Fin 2023 58 584 0 0 2 1 0 0 0 0

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN - Pays de la Loire

Adresse : Institut de biologie — Hotel Dieu — CHU Nantes

1 place Alexis Ricordeau — 44093 Nantes — Cedex 1

Téléphone : 02.40.08.76.59.

E.mail : crdn.pdl@chu-nantes.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néqgatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 2 750 093 115 82 3 3
2023 36 240 2 3 0
Total Fin 2023 2786333 117 85 3 3
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exerdice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose e Non Typée Total 9
1979 a 2022 2 429 867 315 154 209 19 697 27
2023 36 240 5 3 7 0 15 3
Total Fin 2023 2466107 320 157 216 19 712 30
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
Z Faux
Exercice de NN dassique vi’:iTirs:r?te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
oel} pure
1997 a 2022 1 545 546 63 16 6 4 89 5
2023 36 240 1 0 0 0 1
Total Fin 2023 1581786 64 16 6 4 920 5
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o et
testés SSou sc sp fiit S— -~ S Négatifs
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 171 735 189 54 20 3 265 5 669 792 3
2023 9 395 17 7 1 0 25 478 0
Total Fin 2023 181 130 206 61 21 3 290 6 147 792 3
Biologie Moléculaire Nbre de malades
gy BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" ve _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées : g Positive classique frontiére Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 1 060 706 3420 146 306 452 172 26 198 7
2023 36 240 244 3 19 22 5 1 6
Total Fin 2023 1096946 3 664 149 325 474 177 27 204 8

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal



L/m
PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 81533 9 0
2023 36 240 4
Total Fin 2023 117 773 13 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I - D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 36 240 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 36 240 0 0 0 0 0 0 0 0
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CRDN - Guadeloupe

Adresse : CHU de la Guadeloupe — Hopital Ricou
CP465 — 97159 Pointe-a-Pitre
Téléphone : 05.90.93.46.78.

E.mail : crdn-gin@chu-guadeloupe.fr

Hyperphénylalaninémie
Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 264 015 4 2 1 0
2023 4525 0 0 0
Total Fin 2023 268 540 4 2 1 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
s Faux
Exgraes de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose pleica Non Typée Total 9
1979 a 2022 260 410 2 2 12 5 21 0
2023 4 525 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 264 935 2 2 12 5 21 0
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN dassique ViIr:iTirsr::te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2022 172 306 9 0 2 0 11 0
2023 4525 0 0 0 0
Total Fin 2023 176 831 9 0 2 0 11 0
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN = W
testés 556U sC SB Aut Total AS AC =
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 234 741 579 160 30 8 775 8 695 2590 1
2023 4 525 9 3 1 0 13 310 106 0
Total Fin 2023 239 266 588 163 31 8 788 9 005 2 696 1
. Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre
g iti iti Faux
Exercice de NN  NbregM oM P_°25'”"e BM P_°15'”"e Total BM  Forme Forme  Total ool
testés réalisées . . Positive classique  frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 83 828 685 4 22 26 4 1 5 0
2023 4525 66 0 1 1 0 0
Total Fin 2023 88 353 751 4 23 27 4 1 5 0
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 10 054 0 0
2023 4 525 0
Total Fin 2023 14 579 0 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I e D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 4525 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 4525 0 0 0 0 0 0 0 0
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CRDN - Guyane

Adresse : Département de Pédiatrie — CH Cayenne
Avenue des flamboyants, 97306 Cayenne

Téléphone :

E.mail : falucar.njueyon@ch-cayenne.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 211 480 0 1 0 0
2023 7 662 0 0
Total Fin 2023 219 142 0 1 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN !:au)g
testés Ectopie  Athyréose Glz;r;::een Non Typée  Total RS
1979 a 2022 211 480 2 2 13 22 41 2
2023 7 662 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 219 142 2 2 13 22 41 2
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
Z Faux
Exercice de NN dassique vi’r:i(I)irs::te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2022 211 323 0 0 1 0 9 1
2023 7 500 1 0 0 1 0
Total Fin 2023 218 823 1 0 1 0 10 1
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o et
testés s sC SB Aut Total AS AC SR
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 183 756 506 307 13 5 829 14 074 3904 14
2023 7 662 35 33 0 0 68 648 8 0
Total Fin 2023 191 418 541 340 13 5 897 14 722 3912 14
Biologie Moléculaire Nbre de malades
gy BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" ve _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées : g Positive classique frontiére Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 78 632 543 0 9 9 2 0 2 1
2023 7 662 46 0 2 2 0
Total Fin 2023 86 294 589 0 11 11 2 0
Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [[IINNENENEGEGEGEGEEEEEES
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 16 510 0 0
2023 7 662 0
Total Fin 2023 24172 0 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre =
Exercice de NN . Addurie o Befictt rate
g Homo- : Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés vl Leucinose Glutarique i
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I o
Carnitine
2023 7 662 0 0 0 1 0 0 0 1
Total Fin 2023 7 662 0 0 0 1 0 0 0 1
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CRDN - Martinique

Adresse : Site Mangot Vulcin, CHU de Martinique
Centre Hospitalier du Lamentin, 97232 Le Lamentin
Téléphone :

E.mail : emma.pierrisnard@chu-martinique.fr

Hyperphénylalaninémie
Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 219 401 8 3 0 0
2023 3331 0
Total Fin 2023 222 732 8 3 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
s Faux
Exgraes de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose pleica Non Typée Total 9
1979 a 2022 214 859 3 5 10 3 21 0
2023 3331 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 218 190 3 5 10 3 21 0
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN dassique ViIr:iTirsr::te Formenon  Forme Total Négatifs
testes (perte de classique  incertaine
sel) pure
1997 a 2022 129 879 10 1 2 0 13 0
2023 3270 0 0 0 0
Total Fin 2023 133 149 10 1 2 0 13 0
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN = W
testés 556U sC SB Aut Total AS AC =
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 168 818 344 119 27 7 497 5717 2370 4
2023 3387 6 3 1 0 10 242 98
Total Fin 2023 172 205 350 122 28 7 507 5959 2468 4
. Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre
g iti iti Faux
Exercice de NN  NbregM oM P_°25'”"e BM P_°15'”"e Total BM  Forme Forme  Total ool
testés réalisées . . Positive classique  frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 37 274 327 1 12 13 3 1 4 0
2023 3331 51 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 40 605 378 1 12 13 3 1 4 0
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 7527 0 0
2023 3 331 0
Total Fin 2023 10 858 0 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I - D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 3331 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 3331 0 0 0 0 0 0 0 0
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CRDN - Mayotte

Adresse : Pharmacie Centrale — Centre hospitalier de Mayotte

Centre Hospitalier de Mayotte — 97600 Mamoudzou

Téléphone :

E.mail : a.chamouinel@chmayotte.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néqgatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 194 105 0 0 0 0
2023 10 004 0
Total Fin 2023 204 109 0 0 0 0

Hypothyroidie

Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN fau)g
testés Ectopie  Athyréose Glal::g:een Non Typée Total BSgants
1979 a 2022 194 105 0 0 2 7 9 0
2023 10 004 0 0 1 1 2
Total Fin 2023 204 109 0 0 3 8 11 0
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN dassique vi':icl)i"s:r::e Forme non  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2022 194 007 5 0 0 0 5 1
2023 9 876 1 0 0
Total Fin 2023 203 883 6 0 0 0 6 1
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o
testés 550U sC SB Autres  Total AS AC SRty
(SS ou SB) T
2000 a 2022 194 098 275 0 12 7 296 8 161 10 2
2023 10 004 23 3 0 0 26 648 0
Total Fin 2023 204 102 298 3 12 322 8 809 10
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Howmtire BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°25' e _°15' V€ Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées i : Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2022 a 2023 27 629 367 8 9 17 2 0 2 0
2024 10 004 109 0 9 9 0 0 0
Total Fin 2023 37 633 476 8 18 26 2 0 0
I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 21 667 0 0
2023 10 004 0
Total Fin 2023 31671 0 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre e
Exercice de NN ., . Acidurie I PP D_eﬁc_lt F aux
. Homo- . Tyrosinémi ; Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testes A Leucinose Glutarique L
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I L
Carnitine
2023 10 004 0 0 0 1 0 0 0 0
Total Fin 2023 10 004 0 0 0 1 0 0 0 0
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CRDN - Réunion

Adresse : Centre Régional de la Réunion — CHU Felix Guyon
Allée des Topazes, Saint-Denis
Téléphone : 05.90.93.46.54.

E.mail : sec.crdn@chu-reunion.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
" Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés TotalPCU HPM  F. Maligne 9
1970 a 2022 580 003 5 6 2 0
2023 13103 0
Total Fin 2023 593 106 5 6 2 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN !:au)g
testés Ectopie  Athyréose Glz;r;::een Non Typée  Total RS
1979 a 2022 580 003 16 12 23 63 114 2
2023 131103 1 0 4 0 5
Total Fin 2023 593 106 17 12 27 63 119 2
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
Z Faux
Exercice de NN dassique vi’:iTirs:r?te Formenon  Forme Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
oel} pure
1997 a 2022 533 397 68 8 4 0 80 2
2023 12 872 0 0 1
Total Fin 2023 546 269 68 8 4 0 81 2
Nombre de Malades - Nombre
. Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN o et
testés s sC SB Aut Total AS AC SR
(SS ou SB) uires
2000 a 2022 397 655 93 3 7 2 105 8517 123 1
2023 13 103 5 0 2 0 7 287 0 0
Total Fin 2023 410 758 98 3 9 2 112 8 804 123 1
Biologie Moléculaire Nbre de malades
gy BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM _°2‘°" ve _°f' Y Total BM  Forme Forme  Total Négatifs
testés réalisées : g Positive classique frontiére Malades
mutations  mutation
2003 a 2022 290 415 2 628 60 239 299 71 5 76 7
2023 13 103 134 2 10 12 3 0 3
Total Fin 2023 303 518 2762 62 249 311 74 5 79
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 27 816 1 0
2023 13103 0
Total Fin 2023 40 919 1 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre yrp
Exercice de NN ., . Acidurie I - D.eﬁc.'t F au)s
. Homo- - Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type I .
Carnitine
2023 13103 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2023 13103 0 0 0 0 0 0 0 0

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



7. Annexes

/¢
(AN

PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe 1 : Recto verso du buvard validé en 2021 et utilisé a partir de 2022
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I 1
: | Grossesse o
1 Prénom: ! multiple [
I 1
} | SiG multiple
' Sexe: M[] F[J 1 Rangde naissance :
I 1
| N&je)le: !
In!ﬁl‘ll[lﬂh.ﬁ(.lt i !
Mefe) a: h min Terme : SA+ jours  Paids [1}
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Code Matemité
-PRELEVEMENT INITIAL[]  2® PRELEVEMENT ]
Prélevéle : a: h min
Nom Préleveur !
Lieu prétévement 1 Materntéde (1 Domicle [0 Autre [J
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siautre Lieu/ Cade :
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Transfusion globules rouges [] S oul, Date:

~ W-NE AmisQUE Cui[ ] Nan[] ‘

N’ NAISSANCE

VERIFICATION AUDITION
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17 test Re-test
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O O O O
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o O O oo O [m}
o O O oz O O
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2
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Fatle: Signature(s) obligatares(s) mﬂ'ﬁ:‘
704 TOURS cedex 9

Téléphone : 0247 47 80 97
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Annexe 2 : Liste des structures régionales de dépistage

Région

Coordonnateur

Adresse Secrétariat

Auvergne Rhone-Alpes

MASSARDIER J.

CRDN Auvergne-Rhone-Alpes

Groupement Hospitalier Est -Bat Pinel -Rde C
52 boulevard Pinel - 69003 Lyon

Téléphone : 04.27.85.65.28

Mail : geraldine.de-biase@chu-lyon.fr

Bourgogne Franche-Comté

LEMAIRE S.

CRDN Bourgogne-Franche-Comté
Plateforme de Biologie Hospitalo-Universitaire
2 rue Angélique Ducoudray - BP 37013 - 21070
DIJON Cedex

Téléphone : 03.80.29.33.47

Mail : secretanat.crdn@chu-dijon.fr

CRDN Bretagne

Annexe Pédiatrique - Hopital Sud - BP 90347
35203 RENNES Cedex 2

Téléphone : 02.99.26.71.05

Mail : crdn.bretagne.guthrie@chu-rennes. fr

Centre Val de Loire

DUFOUR D.

CRDN Centre-Val de Loire

Service de Médecine Nucléaire In Vitro

CHRU de Tours - 2 bd Tonnellé - 37044 Tours -
Cedex 9

Téléphone : 02.47.47.86.24

Mail : secretanat.crdn@chu-tours.fr

CRDN Grand Est

CHRU de Reims - 47 rue Cognacq Jay
51092 Reims Cedex

Téléphone : 03.26.78.79.64

Mail : secretanat.crdn-grandest@chu-reims.fr

Hauts de France

MENTION K.

CRDN Hauts de France

Hépital Jeanne de Flandre. Avenue Eugéne Avinée
3éme Etage Barre Sud. CS 70 001. 59037 LILLE
Cédex

Téléphone : 03.62.94.38.00

Mail : crdn-hautsdefrance@chrulille fr

CRDN lle de France

Hopital Necker Enfants Malades

149 rue de Seévres - 75742 Paris - Cedex 15
Téléphone : 01.42.73.74.73

Mail : crdn.idf@aphp.fr

CRDN Normandie

CHU de Caen - Laboratoire de Biochimie / Niv 3
CS 30001 - 14033 Caen -Cedex 9

Téléphone : 02.31.06.40.77.

Mail : labo-depistageneonat@chu-caen fr
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Région
Métropole

Coordonnateur

Adresse Secrétariat

Nouvelle Aquitaine LACOMBE D.

Occitanie OLIVER PETIT L.

PACA-Corse CHABROL B.

Pays de la Loire CATTEAU A.

CRDN Nouvelle Aquitaine

CHR - Groupe Pellegrin - Matemité - Rde C

Place Amélie Raba-Léon - 33076 Bordeaux - Cedex
Téléphone : 05.56.79.87.00

Mail : crdn.na@chu-bordeaux.fr

CRDN Occitanie

IFB Purpan - 330 av de Grande Bretagne - TSA
40031

31059 Toulouse - Cedex 9

Téléphone : 05.34.55.85.88

Mail : crdepistageneonat.occitanie.sec@chu-
toulouse.fr

CRDN PACA-Corse

Hopitals d'Enfant la Timone - 6éme étage
264 rue St Pierre - 13385 Marseille - Cedex 5
Téléphone : 04.91.38.67.55

Mail : secretariat.crdn.pacacorse@ap-hm.fr

CRDN Pays de la Loire

Institut de biologie - Hotel Dieu - CHU Nantes

1 place Alexis Ricordeau 44093 NANTES Cedex 1
Téléphone : 02.40.08.76.59

Mail : crdn.pdi@chu-nantes fr

Guadeloupe LEE K.

- cevcAN.
s RawrULD.
Martmiave PIERRISNARDE.

CHAMOUINE A.

CRDN Guadeloupe et lles du Nord
CHU de la Guadeloupe - Hopital Ricou
BP 465 - 97159 Pointe a Pitre - Cedex
Téléphone : 05.90.93.46.78

Mail : crdn-gin@chu-guadeloupe.fr

CRDN Guyane

CH de Cayenne - Andrée Rosemon

3 Avenue Alexis Blaise Cayenne 97306 Guyane
Téléphone : 05.94.39.73.46

Mail : secretariat.crdng@ch-cayenne.fr

CRDN La Réunion

CHU Felix Guyon, Allée des Topazes
97400 Saint-Denis - La Réunion
Téléphone : 02.62.90.63.39

Mail : sec.crdn@chu-reunion.fr

CRDN Martinique
Téléphone : +596.596.48.81.20
Mail : crdn@chu-martinique.fr

CRDN Mayotte
Mail :crdn-mayotte@chmayotte.fr
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Annexe 3 : Liste des laboratoires

Laboratoires Dosages Réalisées Territoires concernés
Amiens Phe/TSH/17 OHP/TIR/C8 Hauts de France (Picardie)
[P PholTSHI7OHPTRICS  Nowelk Aquitaine
Ccaen PholSHA7OHPRICS  Nommandie
Grawlle Phe/TSHI7 OHPITRICS  Awergne Rhbnes-Alpes (Rhone-Apes)
_L;"_e ___________ I;h;/'I: SI:I/1_ 7—O;P_/T;R/;3é o ;a_uts_ d:a I;ra_n;e_(N_or;-l;a; d_e (_Da_lai_s),_ N
Guyane, La Réunion, Mayotte
won Phe/TSHI7 OHPITRICE  Awergne Rhbnes-Alpes (Auvergne, Rhore-
Alpes)
Marseille PholSHI7OHPTRICS  PACACose
Hontpelllsr Phe/TSHI7 OHPITRICS  Ocolarie (LanguedocRoussilon)
_N_a;-“;y_ _________ I;h;/'I: SI:I/1_ 7—O;P_/T;R/;3é o ;-ir;nc_d I;st_ (L_or;ai_ne_, (;h;rr;pa_gr;e-;\r_de_nr;e)ﬁ
Nantes PholSHA7OHPTRICS  Paysdelalore
Paris Necker Phe/TSHI7 OHPITRICS e de France, Guadeloupe, Martinique,
Saint-Pierre et Miquelon
[T PholSHI7 OHPTRICS Bretagne
Strasbourg PholSHI7 OHPRICS  Grand Est(Alsace)
Foulbma PheTSHATOHPTRICS  Occianie (Midi-Pyiénces)
o0 PholSHI7 OHPTRICS  CenteValdelore
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Annexe 4 : Liste des laboratoires de Biologie Moléculaire

Laboratoires de

Territoires concernés

Biologie Moléculaire

Bordeaux

Nouvelle Aquitaine

Auvergne Rhéne-Alpes, Bourgogne
Franche-Comté

lle de France, Martinique, Guadeloupe,
Saint-Pierre et Miquelon

Grand Est

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 5 : Liste des laboratoires de dépistage de la Drépanocytose

Laboratoires réalisant

le dépistage de la Territoires Concernés
Drépanocytose

Bordeaux Nouvelle-Aquitaine
Fort-de-France et
Lille Hauts de France, Normandie, Bourgogne

Franche-Comté, Auvergne Rhéne-Alpes,
Grand Est, Pays de la Loire, Centre-Val de
Loire, Bretagne, La Réunion, Guyane,

Mayotte
Marseille PACA-Corse, Occitanie
Paris Necker lle de France
Pointe-a-Pitre Guadeloupe

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 6 : Arbre Décisionnel du dépistage de la PCU

ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE

... DE LA PHENYLCETONURIE

et ricokedid (HYPERPHENYLALANINEMIES)
Dosage PHE =3 PHE < seuil 1
PHE 2 seuil 1

Vérification en double s Moyenne Retest
(Retest) PHE < seuil 2
Moyenne Retest
PHE 2 seull 2 Définition des seuils pour le dépistage

PHE = Phénylalanine
FLUC=QUANTASE

Seuil 1 = Seuil de retest (interne ou Iaboratoire) |
Signalement par le déclenche |'action de retest en double
CRDN au medecin 2.5 mgMo0mL QU 150umol’L

référent pour la
phénylcétonurie Seuil 2 = Seuil d'acticn ;| déclenche le signalement

(&tape diagnostique) au meédacin référent
3mg/100mL CU 180pmal/L

Centre National de Coordination du Deépistage Neonatal
CNCDMN
eau — 2 bowlevard Tonnels — 37044 Tours Cadex 8
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Annexe 7 : Arbre décisionnel du dépistage de I'HC

ﬁ ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE
Aot 4l e iy DE L'HYPOTHYROIDIE CONGENITALE
Dosage TSH > TSH < seull 1

TSH 2 seuil 1

Veérification en double 3 Moyenne Retest 3
(Retest) TSH < seuil 2 .

Moyenne Retest
TSH = seull 2

l Définition des seuils pour le dépistage

Sewil 1 = Seuil da retest (interme au laboratoireg) -
déclenche l'action de relest en double

12mUlL (GSP)

15mUlL (AUTODELFIAVICTOR)

Signalement par le
CRON au medecin

réféont pour 20mUi/L (CIS-BIO)
I'hypothyroidie Seuil 2 = Seuil d'action : déclenche le sionalement au
congenitale (etape T

medacin référent,
17mUIL (GSP)
20mUlL (AUTODELFIAVICTOR)
25mUIL (CIS-BIO)

diagnostique)

Cantra National de Coordination du Deplatsge Meonatal

CHCDN
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Annexe 8 : Arbre décisionnel du dépistage de I'HCS

& ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE DE
st o | WHYPERPLASIE CONGENITALE DES SURRENALES

¥ DEFSTAGE MECRATAL
Ewrvre matiassl oe i

Dépistage réalisé chez les nouveau-nés de plus de 32 semaines d’aménoarrhée

Dosage 170HP > 170HP < seuil 1

!

1TOHP = seuil 1

!

Vérification en double Moyenne Retest
{Retest) » ITOHP <seuilz | ™% .

|

Définition des sewuils : CI15-BIO

Moyenne Retest
1TOHP = seuil 2 Seuil 1 = seuil de retest (inteme au laboratoire) :
declenche |'action de reste en double
l Seuil 2 = seull d'action © déclenche le signalement au

médecin référent

] Terme* |SA+jours) | Seuil d'alerte | Seuil d'action
Signalement par le S37SA - 30 Fr oL S0 Aol
CRDN au médecin De 36 SA A 36 SAT6] | 40 nmolL 50 nmoliL

référent pour De 34 SA 4 35 SA+6j | B5 nmoliL 120 nmoliL
I'hyperplasia De 32 SA a 33 SA+6] | 125 nmoliL 180 nmeol/L
congenitale des
surrénales
(contréle sur buvard ou Définition des seuils :
étape diagnostique*) AUTODELFIA=VICTOR=GSP

Seuil 1 = seuil de retest (inteme au laborataire) ;
declenche |'action de reste gn double

Seuil 2 = seul d'action : déclenche le signalement au

* Le médecin référent décide d'un contride sur madecin référant

buvard ou de [a convocation de 'enfant pour

l'atape diagnostigue Terme** [SA+jours) | Seuil d'alerte | Seuil d’action
= 37T SA 17 nmoliL 25 nmol/L

** Terme de NAssance exprimé en semaines De 36 SA a 36 SA+E) 17 nmoliL 25 nmellL

d'amémarrhée + jours (SA+ours) De 34 SA & 35 SA+6j 35 nmollL 50 nmol/L
De 32 SA & 33 SA+6] &0 nmollL 90 nmol/L

entre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
aelch "

Hipital Bratonneau — 2, boulevard Tonnallé — 37044 Tours Cedex 9
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Annexe 9 : Arbre décisionnel du dépistage des SDM

@g ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE

G e oW DES SYNDROMES DREPANOCYTAIRES
MAJEURS (SDM)

Etude de
I'Hémoglobine™

» Profil AF

| |

Profil non AJF I

|

Validation par une
seconde technique*

t

| Profil A/F
¥ 1 v
Profil Profil NN prématuré T
: hétérozygote : 3
pathologique RS o transfuse Contréle sur nouveau
Fs ik Prélévement non | — buvard
FisiC technicable
FiSiX

l

Signalement par le CRDN au medecin
référant de la drépanocytose et

syndromes drépanocylaires majeurs

* Les méthodes d'analyses,
IsoElectroFocalisation (IEF),

Electrophorése capillaire et
HPLC peuvent étre employées
A = hamoglobing A en premiérg ou deuxiéme
C = hémoglobine G intention selon les laboraloires.

F = hémoglobine Foelabe

£ = hémoglobine drépanccylaine
X = autre hémogéabine anarmale
MM = nouveau-né

Cantra National de Coordination du Deplatsge Meonatal

CHCDN

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 10 : Arbre décisionnel du dépistage de la mucoviscidose

ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE

. J DE LA MUCOVISCIDOSE
Dosage TIR =3 TIR < seuil 1
TR2sewil1 | @
Viérification en Moyenne Retest 3
double (Retest) TIR < seuil 2
Moyenne Retest A A
TIR 2 seuil 2 \
Absence ou refus
Etude du géne CFTR de consentement

si le consentement est

¥ 4 ¥ “

0 Mutation avec 0 Mutation avec
2 mutations 1 mutation TIR 2 seuil 3 r TIR < seuil 3 j
Demande controle sur
buiard b 401 — TIR J21 = seuil 4
Signale par le CRDN au
médecin référent pour
la mucoviscidose L e I i :t:::’:"m
(étape diaanostiaue)

Définition des seuvils pour le dosage de la trypsine immunoréactive (TIR) :
AUTODELFIAVICTORICIS-Bio ou [GSA

Seuil 1 = Sewil de retest : déclenche le retest (vérfication gn doyble sur le méme prélévement) | 55 pg/ll. 50 E-g
Seuil 2 = Seuil d'action : déclenche |'étude du géne CFTR par biclogie moléculaire (BM) : 65 ug/L
Seuil 3 = Seuil de demande de controle de TIR & J21 si BM négative - 100 pgL B0 pg/Ll

Seuil 4 = Seull d’action 4 J21 : déclenche I'étape diagnostigue en cas de BM négative ou non falte : 40 pgll.  B7pg/Ll

Cantra National de Coordination du Deplatage Meonatal
CHCDN

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 11 : Arbre décisionnel du dépistage du déficit en MCAD

ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE
DU MCAD

BT bl i COonditadien

C8 = seuil 1

Vérification en double
{Retest)

+

Dosage du C10

Moyenne Retest
CB < seuil 2

Moyenne Retest Définition des seuils pour le dépistage
C8 = seuil 2

Seuil 1 = Seuil de retest (interme ou laboratoire) -
Rapport CB/C10 déclenche l'action de retest en double.
0, 40pumaoliL

Seuil 2 = Seull d'action : déclenche le signalement
au médecin référent
0,50pumal/L

Signalement par le
CRDM au médecin
référent pour la
phénylcétonurie
(étape diagnostique)

Centre Mational de Coordination du Dépistage Néeonatal
CNCDN
Hipital Bretonneau — 2, boulevard Tonnelle — 37044 Tours Cedex 9
Secretanat. cncdn@chu-tours i
Tél - 0247 47.80.97 — Fax - 02.34.38.95. 89
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Annexe 12 : Fiche identification de Cas - PCU

Association Francaise pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de I'Enfant

HYPERPHENYLALANINEMIE (HPA)
(Fiche d'identification pour tout nouveau-né ayant un taux > aw seuil de 3 mg/100 mL ou 180 pmoliL)

REDION £ ..o i s e s N°ARDPHE | |_ W | W 1101 1 1
Résgiony Année Kuméng
IDENTIFICATION Département de naissance | | | |
LT PREMBM T 1o cecamanens
Date de naissance: [ | 11| 111 | Sexe: Masculin o Féminin o
Jaur Ieois Année
MNaissance : Terme:|_ | | semaines compiétes daménorhée
Poids:|_|_|_| Ig Tallle:l_I|_I,_lem PCG:l_I_I _lcm
DEPISTAGE
Date du prélévement ¢ | | 111 1| | Technigue : Fluo o Enzymo o
o Misis A
Résultat: Date: | 11|11 | Taux Phé J3 (1* dosage) : |_|__|__|__| ma100mL ou pmolL de sang*
Jour Micig Anngg “ RAYER LA MENTION IWLITLE
Retest en double Phé J3 :restest? ||| || retest2 ||| Imoyenne |__|__|__|__| mgH00mL ou pmoll de sang®
" RAFER LA MENTION INUTLE
A pré-remplir par I'Association Régionale en collsboration avec le laboratoire de dépistage
CONFIRMATION
Date:_ 1 01 111 | Age:l_|_ljours
Jowr Muois A
Résultats :
Taux de Phé confirmation: ||| |_ | mg"00 mLou pmolL* * RAYER L& MENTIIH IRLUTILE
Bioptérines urinaires + activité DHPR sanguine : Cul o Mon o
Test au BHY : Quio MNono Taux Phé HO: |__|__|_| | mg"100mL ou pmoliL
Taux PhéH4: ||| || mg/100mL ou pmoll”
Pourcentage da baisse en 24H :1__|_| % TauxPhéHE: || [ [ [mg100mL ou prmoll®
Taux Phé H12: |_|_|_ I | mgH00mL ou prmollL*
Taux Phé H24: 1| ||| mgH00mL ou pmoll
“ RAYER LA MERTIOR INLITLE
CONCLUSION : PCU typiqua o Deficit an cofactzur Qui o MNon o
PCU atypique o
Hyperphé modérée persistante o Sensibilité au BH4 Oui o Mon o
Autre maladie métabolique (pracsenND ....ccceeevvevnvceeeeerecene. AUITES CAUSES DHPA [PrECIEETNI0 .oeeeeveveeceeeaaaens
TRAITEMENT Oui o MNon o
Datedemise enroute 1 0| 11|
Jour Muis Annéa

Médecin assurant le ratement gt Suivi:  FOM & s

Adresse : ...
Fiche rempliele:|__ | 11__I__1I__I_ | BRI e s s s
Jaur Muois Année
Fiche adressée a I'Association Régionalele: | | 1 1[I | | TSVP =
Jour Muois Arnda
[ Fiche a retourner a I'Association Régionale dans les meilleurs délais |

Lufilisation des fiches de classement & des fins scientifiques ne pourra dtre fafle qu'aver Maufarisation des Associations Régionales,

Nowembes 2013
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[ Classification des sujets hyperphénylalaninémiques

Dans le but d'établir un registre correct des malades dépistés, 'Association Francaise vous demande de classer vos
malades selon |es critéres classiques :

- Taux de phénylalanine plasmatique & la confirmation diagnostique (sous régime normal)

o Phé = 20 mg100mL ou 1200 pmaollL ; PCU typsque
o Phé 10-20 mg/100mL ou 600-1200 pmolL : PCU atypigue
o Phé =10 mgM00mL ou 600 pmolL Hyperphénylalaninémie modéree

- Sensibilité au BH4 : Baisse du taux de Phé = 30 %
- BH4 non sensible : Baisse du taux de Phé < 30 %

RECOMMANDATIONS PRATIQUES

- Les résultats fournis par 'étude des taux de Phé & J 3 et & la confirmation (+ J 10) chez les malades de 'année
2001 classés : PCU (typique ou atypique) ou Hyperphé modérée permanente (voir diagramme ci-dessous),
mentrent que ke chevauchement du résultat & J3 mais surtout & J 10 entre les dewx groupes est extrémement
rare, Une classificafion claire est donc possible dans la grande majorité des cas dés 'obtention du taux da

confirmation.

Phesrndalaninamis

{mgs/dl}
60 7]

o] :
40 - -
30 9 =

] a s
20 =
10 ' * $ L
(4] ] T i T T
PN (2 ) HPA (13) PO (confimaticn) HPA {confimmation)
Dépistage Confirmation

- Tous les patients dépistés pour hyperphénylalaninémie doivent avoir un dosage des bioptérines urinaires et da
l'activité difydroptéridine réductase (DHPR) sanguine pour éliminer un défict an BH4 qui est le cofacteur de la
phénylalanine hydroxylase, lis dovent également beneficier de Ianalyse des acides aminés sanguins pour
dépister bes autres pathologies pouvant donner une hyperphénylalaninémie néonatale (lyrosinémie,
insuffisance hépatique néonatale, perfusion d'acides aminés...).

- Le test de charge en BH4 peut étre fait en pérode néonatale si le taux de phénylalanine plasmatique dépasse
8 mg100mL ou 480 pmoll.

- Toutes les informations sur la prise en charge des enfants dépistés pour hyperphénylalaninémie peuvent étra
frouviées dans le PNDS Phénylcatanurie qui est sur le site de la Haute Autorité de Santé ;
hitp:/fwww has-sante friportail'upload docs/application/pdff2010-05/akd_17_pnds_peu_web.pdf

Hovembes 2013
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Annexe 13 : Fiche Identification de Cas - HC

Association Francaise pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de I'Enfant

HYPOTHYROIDIE
(Fiche d'identification d'un nouveau cas)
REGHON ;oS sn i e et sy N*ARDPHE |__ | || )0 || ] 1 |
rogn Anrem L]
IBEHTIF.'CA TION Diplr‘humnt de naissance || | |
Date de naissance :|_ | ||| ||| | Sexe: Masculin O Féminin O3
Far s e
Maissance:  Alerme O Prématurd (0 Terme @ ||| semaines complites daménaihie
Poids:]_| | | |g Taille: |_| |_Jem PC:|_|_|_Jem
DEPISTAGE Technique : Autodelfia O Victlor O RIA QD GSP O
Date duprélévement:|_ | || | ||| |
o mon A
Résultat : Date | | | | | TSH J3 (1v dosage) - |__|__|_| mUIL de sang
Mok e
TSH J3 (Retest en double) : Fiatesﬁ |_| |_| Rataslﬂ | ||| Moyenne |__|_| | mUIL desang
A pré-remplir par T g ifat avec |e aboratoire de depistage
CONFIRMATION
Date: ] | ||| || | Agedubeba:| | |jours
(=1 O s
Données clinigues et imagerie :
Anamnése : . pathologie thyroidienne familisle:  Oui [ Non (O
. surcharge iodée probable O certaing O
Polds:| | | | |o Tallle:| | |cm
Points d'ossification gtudies  Owui 2 Mon
Fermoral inféneur (Baclard)  présent ' absenl 2
Tibia supériaur | Todd) présant 2 absant
Scintigraphie Faite: Oui 3 HMon O SiOui: 1123030 Tc9m
Reésultat scintigraphie ©  Abssnce de thyroids L Thyraids ectopique () Thyroide en placs
Echographie Faite: Oui O HMon O
Resultat echographie . Thyroide non vue [ Thyroide en place (3 préciser ci-dessous)
Si thyroide en place © avec goitre 1 avec hypoplasie (1 velume nomal O
Test au Perchlorate Fait: Oui O HNon O S 0ui : Positif O Magatif O
Malformation associée éventuelle  Cw d HNon A
5 oul, préciser ... G
Données hlnbglque-s ' # la convocation 15 jours apris Iamnmaﬁurl 1 mois aprés la convocation
TN .l e s il s s s s e e A R T
ERON, D Y b oot o s i o i s
Frafpmolloungimby® | e
- e s B A N RTINS e it TR e DR DR il
Dose si tratternent (en pglj) avant traitement
*Rayer la mention intis
CONCLUSION :
Type d'hypothyroidie ; Eclopis Q
{1 seuie ponse possihis) Athyréose d
Glande en place [ si oui, spécifier ; goifre hypoplasie (3 Morphologie nocrmale
Hypothyraidie iransitoire (3
T P BB & i i i e s e
TRAITEMENT  Oui O Mon 2
Date de missenroute:: ||| ||| Dosade - T4: |_|_| pofour
r L) ol
Medecin assiurant le raibement et lo suivi (Nom | ...
oL
Ficherempliebe:| | || J|| | [ T b N e S
o o L]
Fiche adressée i |'Association Réglonalele: | | || | ||| | TEVP =
jour L] e
| Fiche a retourner a MAssociation Regionale dans les meilleurs délais ]

L 'wiifisation des fiches de clessement & des fins scientifigues ne powra dfre fe qu'avec Fauforisation des Associations Régionales. - Mowesies 3013
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REMARQUES CONCERNANT la FICHE de CLASSEMENT
des CAS d’HYPOTHYROIDIE

La mise en place du dépistage systématique de I'hypothyroidie sur le plan national a permis de colliger
une quantité importante d'informations sur cette maladie. Un des soucis de I'Association Frangaise est de
classer les cas dhypothyroidie afin d’avoir une idée précise de I'épidémiclogie de telle ou telle forme
d'anomalie en France. Cetie fiche a &i& mise au point afin de réaliser cet objectif.

RECOMMANDATIONS PRATIQUES

1. Cette fiche conceme les hypothyroidies persistantes et transitoires.

a) Hypothyroidies :
La glande ectopique est définie par une thyraide visible en position anormale.
La glande en place peut avoir une forme nomale ou sembler de faille anommale a la
scintigraphie : goitre, hypoplasie ou forme atypique (lobe unique...).
Avant de retenir le diagnostic o athyréose, vérfier quil ne s'agit pas d'un « blocage » par
surcharge iodée ou d'un trouble de I'hormencgenése en rapport avec un défaut de captation de
liode. Dans ces 2 cas, |a thyroglobuline est detectable au contraire des athyréoses.
Nb ; L'échographie ne parmet pas en géndral de wisualiser une glande ectopique et ne permet done
pas & elle seule de différenciar une athyréose dune eclopie

b) Hypothyroidies transitoires
Dans tous les cas, une réevaluation de la fonction thyroidienne est nécessaire pour affirmer le
caractére transitoire ou permanent de I'anomalie
Certaines hypothyroidies glande en place peuvent étre fransitoires. Parfois, le caractére
fransitoire est affirmé rapidement, car au moment de |a convocation pour confrile, elle a déja
disparu. Dans dautres cas, il faut plusieurs semaines, voire plusieurs mois, pour affirmer le
caractére transitoire. Mous vous demandons de nous indiquer si lenfant est traité, et de
reporter les 2 bilans biologiques qui suivent la convocation (méme s'ils ne sont pas fails
exactement 15 jours et un mois aprés la convocation). Si l'enfant est non fraité mais surveille,
les bilans biologiques a 15 jours et 4 un mois sont également 4 communiguer. Enfin, si vous
avez connaissance du caractére fransitoire de 'ypothyroidie plusieurs mois plus tard, nous
vous remercions d'en avertir I'Association Régionale de dépistage. Pour foute hypothyroidie
avec Glande en Place, il wous sera demande 'année suivante si l'enfant est toujours traité par
L-thyroxine et a quelle posologie

¢) Déclaration des Faux-Négatifs
Tout dépistage comporte des cas peu nombrewx de malades dits « faux-négatifs » non repérés
par 'algorithme mis en place. Si vous avez connaissance dans votre région d'un faux-négatif
du dépistage, c'est-a-dire d'un enfant avec une hypothyroidie congénitale diagnosfiquée hors
dépistage néonatal ou plus tardivement, il est trés important d'en faire part a I'Association
Régionale.

2 - Si la fiche ne permet pas de préciser un des aspects du diagnostic, veuillez faire des commentaires
dans 'encart ci-dessous,

Kerbra 2013

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 14 : Fiche Identification de Cas - HCS

Association Francaise pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de I'Enfant
HYPERPLASIE DES SURRENALES

{Fiche didentification d'un nouveau cas)

REGIINLY oo s N“ARDPHE '__|__ 0| 0| 11| | |
: Anndg HNamam

IDENTIFICATION Département de naissance |__ [ [ [

Date de naissance : |_ | |11 101 | | Sexe: Masculin 0 Féminin o

jour mois  annéa

Maissance: Terme:|__|__| semaines complétes daméncerhéa

Poids : Y O Tallle: I_|_I,_lem PC:I_|_I _lcm
DEPISTAGE

Date du prébevement : [ 11|11 _| Technique : Autodelfia o Victor o RIA o GSP o

jour MOl annde

17 OH-P J3 (1> dosage) : |__|_|_|_ | nmolL de sang

17 OH-P J3 (Retest en double) : Rstest! ||| |_ | Retest2 || || |IMoyennel__|_|_|_ I nmolL de sang

Contrdle éventuel sur un 20 prélévement | Date 2~ prélévement || 11111 |_|

jour moE arndu

A pré-remplir par I'Association Régionale en collaboration avec le laboratoire de dépistage

17 OH-P (Contréle) : |__|__1__|_| nmolL de sang

CONFIRMATION
Hospitalisation Service (i) © .o DalE d'entrée 111 1_1L__I1_|
jour mas  annie
Poids:|__|_I | _lg Taille:[__|_JI,_lem PG:I_I_I| _lem
Renseignements -
Diagnostic  connu O par:dépistage anténatal 0 Anomalie OGE o Peredessl o

soupGonné o par:antécédent familial o  Anomalie OGE o  Peredessl o
Mon soupconne o

Lors du signalement  enant & domicle o enfant hospitalisé o préciser e motif © ..o

Décés avant confirmation o  dge dudéeds ... jours
CaUusA : iNDONNUE O CONNUE O [PRBCISAN ..o e e eee s semememrsnenens
Anamnise familiale :
Autre cas dans la fratrie : Quio Nono

Si oull, préciser 15 aNtBCAOBNES TAMIKADE I .......c. o iimissresiis s s ssssimsss s issns sias

Traitement anténatal éventuel: Ouio MNon o

Signes cliniques : Qui o Mon o 0 || - Hyperrophie citoris
g ; Stade |0 |- Vestbule unigue
Anomalie OGE : Oui Mon
v o ® | do Prader [0~ Fypospadias pérméa
Vomissements ; Oui o Mon o (cocher) |o | IV - Hypospadias pénoscrotal
Absence de prise de poids: Oui o Non o LN PG T e
Alitres ; Qui o Mon O &l Ol PRSCIBAN : ... e rarsre e s

La rappel pour conirile a-fil ét fait avani la constatation de signes cliniques:  Oui o Mon o

Y-a-t'il eu une pathologie ndonatale associde (™) : Oui o MNon o
Bloul prlichssr oo o e e
(™} Autre quévocatnce THCS
Fin de la fiche au verso : TSVP 2

L 'utiisstion des fiches de classement & des fins scienfifigues ne pourra &tre falle qu'avee [ sularisation des Assacialions Réglonales.

Nowembee 2013
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Biologie :

Dosage au diagnostic Dosage & 1 mois
17 OH-P (sérum) Pyl ounmelll. *
Teslostérone poL ou nmoll *
Rénine active Hol
Delta 4 pg'l ou mmoll *

Ma (sémm) mimabL

K (sérum) mmodL

Ma (urinaire) mmalf24h
Date (jimm/aa) TR Il 1

Jour  mois  aenee Jour  mois  annde

" - Rayer I maartfion il
Génotype : réalisé : Qui o Mon o Laboratolre : ...

CONCLUSION :
Forme classique avec perte de sel ©
Forme classique viilisanie pure o
Forme non classique o
Forme inceraine o
Autres formes non 21 OH 0 PIECISET ;| ..o ccsmermssssnsenssesssssrmsassesscs

PRISE EN CHARGE

Traitement : Qui [J Mon [J Sioui:datedelamiseenrouta 31 11 11_|_|
oL mats arnes

Traitement Initial Traitement & 1 mais

Posologie journaliére Dose gquotidienne Repartition
# 1 mois journalifre

Hydrocortisone (mgjour)
Fludrecortisone (pgfjour
CiMa {gfour)

Taille {cm)
Poids (gr)
Date (jmmaa) O IIIII_IIII

Jow mais anin Jour mois anngée

i pas de traitement (SUNVBIlANCE), PRECISE I8 MO ... s sans b ar bbb b bbb s s
Médecin assurant trattement et SUIvi . MOM ;s ——————————————————_—————;

e R e RN R R

Ficherempliele || |1 11111  PATIEDF oo e
jour TR araa
Fiche adressée & I'Association Régionalele : || 11| 111 |
r mos anrea

jou
| Fiche & retourner a I'Association Régionale dans les meilleurs délais |
Ltiligation deg fiehes de classemeant § des fins sclentifigues ne powrra dire faite gu aves |'awovizafion des Association Régionales.

Nowembee 2013

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 15 : Fiche Identification de Cas - SDM

Association Francaise pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de I'Enfant

DREPANOCYTOSE
(Fiche d'identification d'un nouveau cas)
RERIOIN i i s e e s s N*ARDPHE I___|__I_ 1 0__ |10 1 | 1

Pésgion Annie Kumina
IDENTIFICATION Département de naissance | [ [ |
O Prénom : ..o

Date de naissance : |__1__I1__|_11_I_| Sexe : Masculin o Féminin o
jour  meis  annde
Maissance : Aterme o Prémature o Terme : |__|_ | semaines complétes o aménomhéa

Poids : N | Tailbe:1__1_I, _| em PC:I_I_I__lem

DEPISTAGE Laboratoire :
Date du prébévement : |__[_ |1 [_11_|_| [damifcation)

jor  mois  année Méthode! Méthode2
Résultat Ceate 1|00 1101 Isoélectrofocalisation (IEF) ] 0

jur  mois  Erede Electrophorése Capillaire o 0
HPLC o u]

850 S-fthalo  Sp+halo SCo
LT T o
* 50 aca, SO Purjan, AS amites, AS oman, SE, 5 Lepore, Efi*thal
Transfusion : Ouio Non o
CONFIRMATION {enfant et parents) LABORALEAIE £ oo cnesee s
fidentification)
Date: 111 Ji_I_| Age:l_1_I_| jours

jour  mas  année
Résultats et étude familiale de I'Hb
ETURNL & RN 3 i o i i i e

Parents
TP = Y O IPTMOUENTY o o s i i s

Etude faite :  Quio Non o PRI & i i o 8k b i B

MEe 2 NOM BT PREMIOM . c.cooocomnre e ssnsms s st nssian e memss s s
Budafale: Cuio  NONO  FEBHEE ... sssrmessin mmas s sosss s st i s s i
Commentaire éventuel :

CONCLUSION : 850 Sfthale Spethale SCo
oI 1y s S LG s S SRV S e A S R
* 50 amb, SO Punib, AS Ansles, AS oman, SE, 5 Lepore, Efi*thal

PRISE EN CHARGE
Médecin assurant la prise en charge et le suivi: MNom: ........
ANRGESE © ... ocenin i e

Date de mise an route du traitement par "Oracilline | [ 11111 |
jour s Ao

Fiche remplie e : 1111 TI_I_1| ParIE DI sssmsmsss s sssrens

jour maE  année
Fiche adressée & I'Association Régionale be s || 11_|_11_|_|
jour  mois  année

| Fiche a retourner dans les meilleurs délais a I'Association Réglonale et au laboratoire |
L utilisafion des fiches de classement 4 des fins scientifiques me pourra éire faile qu'avee |'autarisalion des Associafions Régionales.

Movembre 2013

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 16 : Fiche Identification de Cas - Mucoviscidose

Association Frangaise pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de I'Enfant

MUCOVISCIDOSE
Fiche d'identification pour tout nouveau-né adressé a un CRCM
REGION : e e S NCARDPHE || L ||| |1 | |
IDENTIFICATION Département de nalssance ; |_|_|_|
MM : . Prénom : S
D:todanalmnu |_|_| |_|_| |_|_| Saxa : Masu.llln _l Farnlnln I'_l
jour o =
Maissance Adtarme O Prématurité |__|__| semaines compities 4 aménorhis
Poids: | _|_| | |o Talle:|_|_| | mm PC:L || _fmm
DEPISTAGE
TR J3 Date du prélédvement s ||| ||| Date derésultat: || ||| 11|
o P e jour TS A
Technique : Aufodelfia @ Mictor O CisBio O GSP
TIR 43 (1= dosage): |_| | |we
TIR J3 (Retest en double) : Redest! |_ | | |Retest?| | | | Moyenne| | | | pst
Biologie Moléculaire : Oui I Non Date du resultat |__|_1]_|_[[_]_|
[T PR T
Laboratoire (identification] 3
Résultat © Mummns ||:Ier11|ﬁeas A P D s e
TIRJ 21*; Diate du prélévarment : 1_|_| o | Diabe du résultat: || 11| |_1_|
T e o Tng ES

Résultat . |_!_|_| ol

{"}: Balon Falgonthma du dépistage détailla au dos da ka fiche
A pré-remplir par I'Association regionale en collaboration avec le laboratoire de dépistage TIR

CRCM (identification)..........cooe.covemreeee o Date de la 1% consultation au CRCM: | | 11| |11 |
[0} o Ly
CONFIRMATION
Test de la susur [rate |_|_||_|_| |_|_|
1: Chlm-ure ([ cmmwé a Resultat1:|_|_| | meal cu mmal Echec
2: Chiorure [ Conduciivite Résultat 2 |__| | | =gl ou mmell Echecd
Si Echec : date de nouvelle convocation | || [ 11| |
=T [ i
Biologie moléculaire : Mutations definifives .o 0 e
Antecédents - Cas familial ; Qui 1 MNon O
Diagmnoctic prénatal : Oui O Man O
[1us ; Qui 3 MNon 0 Sioui ; Date de levée de I'obstacde (ke mosens) < ||| |_11_|_|
Enfan hospitalise  OQui 3 Mon 0 Siou - MOTE oo e sssmsrsssssssssnsssssvassr s
Informations complémentaires :
Sympidmes evocateurs ala 1ére consultation:  Oui 3 Mon O Sioui: Hypotrophie o
5. respiratoires '
5. digesiifs o
PRI L i i s s s i A S o
L T
CONCLUSION Mucoviscidose: oula  NON Diagnostic en attente
PRISE EN CHARGE
CRCM [mnhﬁuahonmdlﬂﬂmnteGJGF{CMdemnI’ran]
Medecin reférent du CRCM : Mom : SRR ARG [ | |, R Sl I K G DR St e
Adressa |
Fiche ramph ' |_|_| |_|_| |_|_| PEF I I s ia i s s
Fiche adressée 4 I'Association Réglamla T O o TSVP—
o moe anrem

|_Fiche & retourner & I'Association Régionale dans les meilleurs délais |
L'ublisation des fiches de classement 4 des fins scientifiques ne pourra éire faile qu'avec | aulorisalion des Associations Régionales. ot 2014

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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ALGORITHME du DEPISTAGE de la MUCOVISCIDOSE

L'algorithme comprend conformément aux recommandations nationales:

1- le dosage de TIR & J 3 avec un seuil d'alerte fxé a 55 pg/L fou 50 pg'l avec la technigue GSP) ;

2- une demande de génotypage CFTR (biologie moléculaire) si la moyenne du retest en double de TIR est
supérieurs ou égale au sewil d'action fixé & 65 pg/L (ou 60 pg'L avec GSP) ;

3- wn conirdle obligatoire de la TIR sur un 2™ préfévement de sang séché (+ J 21) si le génofypage n'a
pu éire réalisé ou si le génotypage esf négatif avec une TIR 4 J3 = & 100 pg/L jou 90 pg/l avec GSP)

4- un test de la sweur pour les enfants adressés 4 un CRCM avec au moins une mutafion du Kit de
dépistage, ou sans mutation identifidée mais avec un taux de TIR & J212 & 40 pg/L jou = 4 37 pg/L avec
G5P)

TIR : Seuils - valeurs et suite a donner |

Seuils : bien distinguer

- le seuil d'alerte ; ca seuil déclenche un dosage de la TIR en double sur le prédévemeant & J3
(sur 2 taches differentes) par le laboratoire. Les nouveau-nes sont difs « douteux ».

- e sewil o’action . il correspond & la valeur qui fait prescrire par IAssociation régionale un
génotypage CFTR ; il est fixé 4 65 pa/l avec les technigues Autodelfia, Victor et Cis Bio et 4 60
pall avec GSP. Cette valeur de TIR qui déclenche un génotypage (et qui par définition est = au
seuil d'action) est déterminée a partir de |a moyenne des 2 valeurs de retest en double
obtenues sur le prélévement 4 J3 (aprés un 1% dosage en simple supéreur ou égal au seuil
d'alerte). Les nouveau-nes sont oifs « suspects ».

Suite a donner
Le résultat du 1% dosage de la TIR & J3 donne l'alede s'il est = au seuil d"alerte fixg a 55 pa/l (ou

50 pglL avec GSP).
La moyenne du retest en double [R 1+ R 212 )] définit la suite :

. inférieure au seuil d'action -— STOP.
. supérieure ou égale au seuil d'action -= BIOLOGIE MOLECULAIRE (génaotypage)

XEM| la me
1= dosage TIR Retest en double (Moyenne) Action
255 pg/ll (75+85)/2=80 Génolypage
258 pgll {58+ 50)/2=154 STOP
265 pgll (45+55)/2=50 STOP
265 pg'll {63+ 69)/2=66 Génolypage

Convocation des nouveau-nés au CRCM

Convocation d’emblée
Pour un nouveau-né ayant une mutation ou deux mutations du géne CFTR identifiées par le Kit de
dépistage.

Convocation sur résultat de TIR a J21
Pour un nouveau-né n"ayant pas de mutation identifiée avec le Kit de dépistage mais ayant une TIR de
contrdle sur prélévement & J21 = 4 40 pglL (ou = & 37 uglL ave: GSP)

| Classification |

Dans certains cas, le classement de I'observation n'est pas possible immediatement ; dans ce cas,
cocher |a case « en attente ».

Novambng 2014

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 17 : Fiche d’identification de cas - Déficit en MCAD

Centre Mational de Coordination du Dépistage Neonatal

DEFICIT EN MCAD
Fiche d'idenfification d’un nouveau-né « suspect »au dépistage du déficit en Acyl-CoA déshydrogénase des acides gras a
chaine moyenne (MCAD)
IDENTIFICATION
Région . ... N°CRDMN L ¢ ¢ ¢ L ¢ | 1 | | |
Mom Prénom ..o ;
Date de naissance - || || ||| | Département de naissance - | B Sexe :MO FO
A WO annan
Terme ;|| _|SA [l _|jours Poids -|_| _la Taille -:[_! |cm PC :| J_fem
DEPISTAGE
Diate du prelévement: || (1| [ | Date duresultat: |11 11 | |
Four mols ammes jor  molysmnes
Taux C8 L || umotiL Taux C10 I 0 (| pmoll Ratio CB/C10: || L]
A pre-rempiir par o Cantre Régional an collaboration avec I laboratoine te dépistags
CONFIRMATION
Date:] | || 1 111 | Poids : __| g Taille : L lemPGC: . || €m
o Lt ] annde
Données cliniques
+ Lors du signalement (information du clnicien par le CRON):
Enfant a domicile T enfant hospitalize T, =i oul pour quel modif ..o
+ A la convocation :
Le nouveau-né présente--il des symptdmes - Ow T Mon I
Si oul, lesquels et précisez - Hypoglycémie O Ateinte hépatiqus T Malaize Tl
Asteinte cardiaque” Autre O
PRECIZEZ < oo
31 owl, contexte - jeline prolongé O infection O Autre [, préciger . ... iosiiiii s

Décéz avantprseencharge 7 Ow D NonOD 5i ow, dge du décés ... jours
Cause - inconnus Cloonmue TIPRECESr T e
Antécédents medicaux dans la fratrie
O Deficit en MCAD O Acidurie glutanogue de type 2 [ Symptomes compatibles avec un déficit en MCAD

+ Profil des acylcamitines : plasmatique sanguin’]
MNouveau-ne aleur de Ref du laboratore Rapport CBIC2 ||| | ||
Taux C2 (pmiolf } Rapport CACI0 L | |,
Tawn CF {pmoliL)
Taun 05 (oL} Prézence dun profil évocateur d'un déficit en MCAD
Taux C10 (umoli) Oui I Non 1
+ Chromatographie des acides organiques urinaires - Préssnce dun profil Svocatewr dun défict en MCAD : 0w T Non T
CONCLUSION
CDeficit en MCAD CIProbable deficit en MCAD | incertitude dizgnostique
ClAbzence de défict en MCAD (Faux Positifs)
DAcidurie glitangue de type 2 (déficts muliples en acyl-CoA déshydrogenass)
Autre maladie mesabolgue < ... ..o
ClAutre cause d'élévation du G sanguin/plasmations © ..o,
TRAITEMENT [ Tim| Non I
Datedemiseenroute:| | I | || |
CL-Camitine O Limitation du jedine 1 Interdichion des TCM CProtocole d'urgence
Medecin azsurant le traiternent ot le sUvi NOM - e
R ol i
Ficheremplele:| | [ 1 I | | = b e P e R e BT
four s annda
Fiche adresséeauCRDNIe: | L 1 0] | |
o o asnso

L utilisation des fiches de classement a des fina scienffiques ne pourra &irs faite qu'avec Mautorzation des CROW,
Fiche a retourner au Centre Régional de Dépistage Neonatal (CRDN) dans les meilleurs délais

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 18 : Fiche d’identification de cas - Homocystinurie

Centre MNational de Coordination du Dépistage Néonatal

Fiche d'identification d'un nouveau-né dépisté pour
Homocystinurie (déficit en Cystathioning f-synthase CBS)

Region : NCROM | __ 1| || |11 [__|
Mom : Prénom :
Datedenaissance - | | |11 [1_—J]_| Terme - |__|__| semaines d’aménorrhée
Sexe: MO FOI Poids: |__|__|_|_lg Taille: |_|__] om PC:|_|_l. | cm
DEPISTAGE
Datedu prélévement s | | 111 11— || Datedurésuitat-|___ | 11— 1 |1—J]_]
Met 11 | umel/L fmoyenne des fetests effectués sur le buvard de 43)
Rapport Met/Fhe L 1_|
Homaocystéine totale (Hoyt) 11 | wmal/L
A pré-remplir par le Centre Régional en collaboration avec le [aboratoire de dépistage
CONFIRMATION
Date - | __ 11| 11—|__|
Poids: |_|_ | _|_le Taille: |_|_|,__] em PC:|_|_|,__]cm

Données clinigues

*  Lors du signalement,

O Enfant & domicile

[ Enfant hospitalisé : si oui pouwr quel motif = ...

* Résultats
Chromatographie des acides aminés : plasmatigue [J ou sanguin O
Méthionine | | wmal/L
Homocystéine totale Il | wmgliL
Test de sensibilité 3 la pyridoxine [vitamine B&)
Heyt 1o |l 1_L | wmallL
Heyt 115 |l L | wmol/L %de baisse s ||| %
Heyt & 6 semaines (sl applicable)  |__|__| | wmel/L %de baisse s ||| %
CONCLUSION :

[0 Homocystinuriz non sensible & la BS

[0 Homocystinurie sensible 8 la B

[0 Homocystinurie partiellement sensible a la B6

O Probable homecystinurs [ incertitude diagnostigue

[ Autre maladie ou situation clinique (PréCISer) & e
O Faux-positif, enfant sain.

TRAITEMENT COui O ; Non O
Datedemiseenroute - | | Pl 11— 01__|

Régime hypoprotidigue OO ; Mélange d'acides Aminés [0; Bataine O ; Vitamine B O
Meédecin assurant le traitement et le suivi - MO e e
BT © et em et en e e nnmmemeemmmmmmeemememmmeeeemasmeseasmeseeennn eeessnsmmnnnern

Fiche remplie le : | | 11 | 11 | [T L L
L'utilization des fiches de classement 3 des fins sdentifiques ne pourra &tre faite qu'avec I'autorization das CRDN

Fiche adresséeauCROM e s | | 1 1|1 ||| (jour mois annés)
Fiche & retourner au CRDM dans les meilleurs délais.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 19 : Fiche d’identification de cas - Leucinose

Centre Mational de Coordination du Dépistage Méonatal

FichE d’identification d'un nouveau-né dépisté pour
Leucinose (MSUD)

Région : NCRON || [ || || 1__I__|

Mo : Prenaom :

Datedensissance: | [ ||| |1l | Terme:|__|__|semaines d'aménorrhée

Sexa: M ] F Poids: |__|__|_|_l€e Taille: |_|__|cm PCo]_ ||, ecm

DEPISTAGE

Dateduprélévement: | | ||| || |__ | Datedurésulat:|_ | || 11 |_|
XLE [ |_L_ | umgl/L (indiguer la moyenne des rgtests effectuds sur e buvard de 3]
Alanine |__|__|__L_ | wmel/L Rapport XLE/Alz | S i P ooy

s |||l | uemellt Repport XLE/AIR/CS |__|_|_[._|

A pré-remplir par le Centre Régional en collaboration avec le [aboratoire de dépistage

CONFIRMATION
Date :

Poids: |__|_|__|_lg Taille: |_|__|,__|cm PC: |, _ltm

Données clinigques
*  Lors du signalement,
[ Enfant a domicile - bien portant [, ou symptomatique T, =i oui, quelis) symptéme(s) @ o
[ Enfant hospitalizé - =i oui pour quel motifz oo perfusion d'acides aminés [
*  Ala convocation :
Le nowveau-né presente-t-il des symptames ? - Oui J Men O
¥ 5ioui, lesguels : Somnolence/coma C ; Vomissements T ; Mowwements anormaux T ;
Autre [, préCiSBr v smammmum m s s
¥ Décés avant convocation ¥ I 5i oui, 8ge du décés : ... jours
Cause : inconnue O connue OJ; préciser & oo
Chromatographie des acides aminés plasmatique

Leucine ||| L | wmaliL zpl=ucin L1 pmalL
Valine |l |_L_ | ymalfL Hydroxyprotine | |__|__|,__| pmal
Izolzucine 11 | pmalfL
COMCLUSIOM =
O Leucinose classiqus
O Leucinose intermittente ou intermadiaire
O Probable leucinase [ incertitude dizgnostique
O Dizgnaostic différentiel - Hydroxyprofingémie T ; déficit en BCAT2 [ ; déficit en E3 [DLD) [;

Perfusion d'zcides amings T ; Insuffizznce hépatigque [, Lyze cellulairs O
O Autre maladie ou situation dinique [precizer) - ...
O Faux-positif, enfant sain.

TRAITEMENT Ouwi ;Mon O
Date de mise en route :

| N | ) T N Jf O
Régime hypoprotidigus O ; Mélznge d'acides Aminés sans ramifies ]
hedecin assurant le traitement et le suivi : Mom ;.

Adresse : e

Fiche rempliele: |__ | | 1|1 ||| {jour mois année] parle Dr ocoooeeeen...
Lutilisation des fiches de dassement 4 des fins scientifigues ne pourra &tre faite qu‘au':: lNawtorisation des CRDH

Fiche adresséeau CROM e | | | 11| | ||| [jour maiz annse)

Fiche & retourner au CROM dans les meilleurs délais.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 20 : Fiche d’identification de cas - Tyrosinémie de type 1

Fiche d'identification d'un nouveau cas
Tyrosinémie de type-1 (TYR-1)

Région : N°® CRDN :

Mom : Prénom :

Date de naissance : Terme: SA Sexe:

Poids - |_|_|_|_|o Taille : |_|_|_Jcm PG |—_jcm

DEPISTAGE

Date du prélévement Date du résultat :

Reésultats : Tawx 5AJ3 il

Taux SA J3 (Retest en double) - Retest 1 Retest 2 : Moyernz ©  pmoll

CONFIRMATION
Date - 1/ 1/ ]
Poids: |_|_|_|_|a Taille ;1] _Jcm PC o, |—Jcm
Données cliniques
* | ors du signalement

Enfant & domicile - Ooul OO MON
[ Bien Portant [ Sympiomatique  Si symptdmes, lesquels - e
Enfant Hospitalisé : OO COIMNOM  5i OUl powr QUE] MIOHT < ... e seessscsemememssmsamssmmssstemsmsemssmsemsimssanseneas

* Alaconvocation
Le nouveau-né présente--il des sympidmes 7 O0OUT O KON
+ 51 OUI lesquels - OO Vomizzements, OAzcite, OICEdémes des membres infénaurs, ClAutres .
Données biologiques

* Bilan de coagulation nomale : OOUI CINON ; Factzue V- ||| 1% TP __|_|%
*  Succinylacétons urnaire : |__| |__| mmokimal créatine
o afP: LI Il _|_Ingiml

*  Twmsinémis plasmatique |_| || umail

CONCLUSION
O Tyrosinémie de typs-1
[ Fawes positif, 21 oui legqued ..o,
[ ariants rares (Biologie Moléculaire) - ...

TRAITEMENT Ooul  ONON

Diate de mise enroute - ||/ |11/ |||

[0 Régme hypoprotidique [ Mitisinone

MEderin assurant ke tratement ot o BUNY c D0 oo e rmreeeme e smar e eems et e e
P S S0 o O B

Fache rempliele: L JFL L 1/l | PoFEDr e
L utilization des fiches de classement 3 des fins scientifiques ne pourra étre faite qu’avec autorisation du CRON

Fiche adressée au CROM 2 |||/ |||/ )11
Fiche & retoumer au CRON dans les meillzurs délais.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 21 : Fiche d’identification de cas - Acidurie glutarique de type 1

Centre Mational de Coordination du Dépistage Néonatal

Fiche d'identification d'un nouveau-né dépisté pour

Une Acidurie GLufarique de type 1

Région : NCROW ||| [ || 1__|__1__|I__|

MNam : Prénom :

Datedenaissance: | | || |1l | Terme:|__|__| semaines d'aménorrhes

Sexe: MO FLO Poids:|_|__|_l_|g Taille: |__]__| em PC:)_|_l_]cm

DEPISTAGE

Dateduprélévemsant: | | || | ||| | Deteduréswie=t:|_ | || 11 ||
csnc || |__| umgl/L {indiguer la moyenne des rapests effectués sur e buvord de J3)

Rapport CSDC/CE || [l
& gré-remplir par le Centre Régional en collaboration avec le laboratoire de dépistage

CONFIRMATION
Date :

Poids: |__|__|__|_l&e Taille: |_|__|, _|em PC-|_|_I|,_|em

Données clinigues
*  Lors du signalement,
0 Enfant 3 domicile : bien portant O, ow symptomatique O, si owi, quel{s) symptdmels) @ e
O Enfant hospitzlise : si oui pour quel motif - ..............; perfusion d'acides aminés O
*  Ala convocation :
Le nowveau-né présente-t-il dez symptomes 7 2 Oui O Non O
¥ i oui, lesquels : Macrocéphalie O ; Vomissements O ; Mouwvements anormawx O ; Somnolence O
Aurtre O, PréciSer s mmm F—
*  Decés gvant convocation ¥ O 5i oui, 3ge du detes____.,%
Cause : inconnue O conmue O ; préciser - e

Données Biochimigues
Profil des Acylcarnitines : plasmatigue O ou sang total O
csoC | _|__l_l | ymellL
Dosage C50C urinaire =
CSDCuringire  |__|__|__, |__1 mmal/mol d= crest
Chromatographie des acides organigues urinaires :
Acide 3 hydroselytarigue |1 [__1 | mmgl/mol de gregs
Acide glutarigue [l | mmglimol de grear
COMCLUSION :

0 Acidurie Glutarigue type 1

O Probable Acidurie Glutarique type 1/ incertitude dizgnostigue
O Diagnaostic différentiel : Addurie glutarigue type 2 (déficit en MAD) O ; Insuffizance Rénale O;
O Autre maladie ou situation clinique [préciser)  ..... -

0 Fawx-positif, enfant sain.

O Acidurie Glutarigue type 1 chez la maman

TRAITEMENT Oui O ; Mon O
Datedemiseenroute - | | ||| | 11|
Régime hypoprotidique O ; Mélange d'scides Aminés O ; carnitine 0,_Protocole d'urgsnce O
IMedecin assurant |e traitement et le suivi: Mom ;.
BN T e e e e e e s S G s s

Fiche remplie le I ] [jowr mois année) parle D .oeeeeee...
Lutilisation des fiches de dassement & des firs scientifigues ne pourra &tre faite quavec I'artorisation des CRDN

Fiche adressée au CROM e | | | 111 1| [jour mais année)
Fichie & retourner au CRDM darns les meillzurs délais.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 22 : Fiche d’identification de cas - Acidurie isovalérique

Centre Mational de Coordination du Dépistage Néonatal

FlchE dridentification d'un nouveau-né dépisté pour

Agidutie lsgyalddaus (AIV)

Région : NeCRDN || |1 ||| __1_1__1I
Mom : Prénom :
Datedenzissance: |__ | ||| __|l__l__ | Terme:|__|__ | semaines d'aménorrhée
Sexe: MO FO Poids- |__|_|_|_|&g Taille: |_|__|em PC:|_|_],_] om
DEPISTAGE
Dateduprélévement: |__ | | |__ || ||| Dateduréswlat: | |_ | |___ || |_—I__I

Taux C5 | __|_|_L_ | pmel/Lindiguer fo moyenne des petests effectues 6 13)

Teux C3 || _1_L_ | umallL Rapport C5/C2 [__|_1__[._|

T €O |_[__|__lu | pmglt Repport C5/C0 |__|__1__[_|

A pré-remplir par le Centre REgional en collaboration avec le laboratoire de dépistage

CONFIRMATION

Date: |__|__ 111011l
Poids: |__|_|_|_l& Taille: |__|__|,__|cm PC-|_ I, _|cm
Données clinigues
*  Lors du signalememnt,
Enfart & domicile [J enfant hospitzlisé , T sioui pour quel motif oo
*  Ala convocation :
Le nouveau-ne présente-t-il des symptames ?: Oui O Mon O
¥ Si oui, lesquels : Signes neurologiques [ ; Vomizsements CJ; Odeur ancrmale T
Aurtne ] préciSer cmmmm ssmmm memm mm———
v Décés avant convocation ¥ [T 5i oui, 3ge du décés_ ... jours
Cause : inconnue T connue O ; préciser : ...
*  Profil des agylcaritings : plasmatique — ou sanguin CJ
TauxCs |__|__|__l_ | wmalL
TawxC8 |_|_|_L. | wmell Rapport C5/C8 |_|_|_I,_|
TeuxCO || _I_L_ | pmeall Repport C5/C0 [__|_1_I._|

*  Chromatographie des acides organigues urinaires :
Presence d'un profil caracteristigue d'un defict en AV : Oui T Non O
CONCLLISION :
O Deficit en Al
O Probable déficit en AV [ incertitude diagnostique
[ Déficit en shart hranched-chain aovi-Cod déhydrogénase (SBCADD)
O Acidurie glutzrigue de type 2 (déficits multiples en acyl-Col déshiydrogenzse)
] Abszorption exogéne d'une source de C5-AC {a:ldem nEgDENtEneshE)

O Autre malzdie {precizer) - .

[ Autre cause d'elevation du £5 sanguin,/plasmatique (praciser) :

TRAITEMENT Qwi T ; Mon
Date de mise en route :

N N [ N A
I Régime hypopnotidigus ; O L-Carnitine ; [ Glycine ; I Protocole d'urgence
heédecin assurant le suivi:  Mom:.......
Adresse: ...

Fiche remplie le 1 ]| (jour mais année) parle D .o

L'utilisation des fiches de dassement & des fins scientifiques ne pourra étre faite gu'avec Pautorisation des CRONF

Fiche adressézau CRDN I || | ||| ||| {jour moiz année)
Fiche a retourner au CROMN dans les meillzurs délais.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 23 : Fiche d’identification de cas - Déficit en LCHAD

Centre Mational de Coordination du Dépistage Méonatal

FichE d’identification d'un nouveau-né dépisté pour
Di&ficit en LCHAD

Région : MeCROM |1 [ 11| 1__1__|

Mam : Prénom :

Datedenaissance: [ | ||l |1l | Terme:|__|__| semaines d'améncorrhee

Sexe: M F O Poids: |__|__|_|_lEg Taille: |__|__|em PC:]_|__l._|cm

DEPISTAGE

Dateduprélévemsent - |__ | ||| ||| | Dateduresuleat:|_ | |1 |11 ||
Taux C160H |__|__| | ymaolfL {indiquer la mayenne des retests effectuds & 43)

A pré-remplir par le Centre Régional en collaboration avec le [aboratoire de dépistage

COMNFIRMATION

Date:|__ | 11 f1__1__|

Peids: |_|__|__|_l= Taille: |__|__|, __]cm PC-|_ ||, _|em
Données cliniques

*  Lors du signalement,

Enfant & domicile [J enfant hospitalisé , [ si oui pour quel motif & ... ...

*  Ala comvocation :
Le nouveau-né présente-t-il des symptdmes 7 - Oui 1 Non O
¥ 5i oui, lesqguels : Hypoglycemie T ; Malaise [ ; Signes newrologiques [ ; Viomiszements CJ; atteinte
cardizque J; atteinte hépatique [ ; Autre [ précizar
¥ 5i gui, contexte : jeline prolongé [ infection [ Autre [, préciser
¥ Décés avant convocation ? [ 5i oui, 3ge du décés ... jours

Cause : inconnue J connue J ; préciser 2 e
*  Profil des acylcarnitines : plasmatigue ] ou sanguin

€141 || _l_L_ | gmel; SOC |_|_|_l._| wmal'L
C€1e0H |_[_1_L_ | wmalt; & 1_1_|_L_I wmalL
o Il _|_L_] ymegl/L; Camitinetotale |__|__|__|.__| ymglL

*  Chromatographie des acides organigues urinaires :
Présence d'un profil compatible avec un déficit en LCHAD - Oui I Mon OJ
COMNCLUSION 3
O Déficit en LCHAD
[ Probable deficit en LCHAD [incertitude diagnostique
[ Autre déficit de la B-oxydation des acides gras
Si oui lequel : déficit en MAD (miultiple acyl-CoA déshydrosénases) [; déficit en CACT [;
Deficit en CPT2 CJ; Autre
O Autre malzdie [précizer) - ...
O Enfant zzin
5i oui : contexte pouvant expliguer le faux-positif

TRAITEMENT Oui T ; Mon
Datedemiseenroute: | | ||| J1__]__1I

Régime limité en acides graz a chaine longue J ; L-Carnitine I ; TCM O ; Protocole d'urgence [

Wadecin assurant le suivi : . 0 | | B LM 1 o B o P L s F A e U
UETBEEE S e s e oo s e L e

Ficherempliele: || ||| | || (jour mois année) par le Dr ..o
L'utilisation des fiches de dassement & des fins scentifiques ne pourra 8tre faite gu'avec Fautorisation des CRONF

Fiche adressézau CRON e - | | | 1| | || [jour maiz année)

Fiche & retourner au CROM dans les meillzurs délais.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 24 : Fiche d’identification de cas - Déficit primaire en Carnitine

Centre Mational de Coordination du Dépistage Néonatal

Fiche d'identification d'un nouveau-né dépisté pour
Deficit Primaire Systemigue en Carnitine

Région : {1 Y Y N Y RN RN N N N N

Mom : Prénam :

Datedenzissance: [ |__ ||| |1l | Terme:|__|__|semaines d'aménorrhes

Sexe: MO FO Poid=: |_|_|_|_1lEg Taille: |__]|__|em PC:|__ || om

DEPISTAGE

Dateduprélévement: [ | ||| ||| | Destedurésult=t:|_ | |1 |11 ||
1BTaweC0 |_|_|_L_ | ymal/L (moyenne des gageste) 121 T2ux €O |_|__|_._| pmallL
Total AC ||| | wmeliL; RiTetal AC || |_|.__| wmalL;

& gré-remplir par le Centre Régional en collaboration avec le laboratoire de dépistage

COMNFIRMATION
Date :

Poids: |__|__|__|_l&e Taille: |_|__|, _|em PC-__|_I|,_|cm

Données clinigues
*  Lors du signalement,

Enfant a domicile 7] Enfant hospitaliza, T si oui pour quel matif @
*  Ala convocation :
Le nouveau-ne présente-t-il des symptames 7 Oui O Mon O
¥ 5i oui, lesquels : Hypoghycémie [ ; Malaise T ; Autre [ préciser s memmm —
+" 5i oui, contexte : jeline prolongé O infection [ Autre [, préciser ..
*  Carnitine libre et totale : plasmatigue . ou sanguin [
co|__|__l__Llo | peoplfL; Carnitine totale |__|__|__|.__| pmal/L

*  Carnitine libre et totale urinaire :

Co | _l_l_Lo | wmel/meslscéat

COMCLUSION :

T Déficit primaire en carnitine chez 'enfant

O Probable déficit primaire en carniting chez Penfant, incertitude diagnostique

O Mzladiz autre chez Fenfant :
i oui leguel : déficit en MAD {multiple acyl-Cof déshydrogénases) [1; déficit en CACT ;
Deficit en CPT2 [J; Acidurie glutarigue de type | (AG1); Autre [ (préciser]. ... :

O Mzladizs chez la mére (znfznt zzin)
5i oui : Déficit primaire en carnitine [ ; Acidurie glutarique de type 1 [ : Autre cause
miaternelle [ préciser ..o

[ Enfant z=in, mére saine : faux positif
5i oui - Préemazturité T ; mére végétarienne I ; Prise [par |z mére ou l2 nouveau-ne} d'un
meédicament contenant de I'acide pivaligus [ ; Autre T [précizer) oo

TRAITEMENT Quwi J ; Mon
Date de mise en route ;

| T ] S S ) A
3i Déficit primairze en carnitine : L-Carnitine O

hiedecin assurant le suivi : PN, 2 i s T o i B L e VR
PRI oo s b S A LA e

1 ||| {jour mais aNM&E] Bar 1 DI ...cucrecccesmsessmsssiamcinssasissamsis e
L'utilisation des fiches de dassement & des fins scientifiques ne pourra étre faite gu'avec Pautorisation des CRONF

Fiche remplie le :

Fiche adresséeau CROMIe: | | | 111 1| [jour mois année)
Fiche & retourner au CRDN darns les meillzurs délais.

NN,  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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Annexe 25 : Evolution des seuils des EIM

Percentiles
(retest / action /
urgence)

Biomarqueurs

Homocystinurie (S8 © Ratio MET/PHE ,5/99,9
Totale Leucine (XLE pM) 99,5/99,9
Leucinose Ratio XLE/ALA
Ratio XLE/ALA/C5

99,5/99,9

Déficit primaire en
carnitine

Acidurie glutarique - Glutarylcarnitine (C5DC uM)
type 1 Ratio C5DC/C8
Acidurie .
jamiine () 993513839
me Hydroxypalmitoylcarnitine
Deficit en LCHAD , (515._"'”1,\@! _99,95]99,95{
| Camitinelbre (COpM) 1 o1

€039 (retest) / 8 (actic

Seuil retenu le 05/12/22

XLE : 200 (retest) / 250 (action) / 500
(urgence) pM
Ratio XLE/ALA: 1,5
Ratio XLE/ALA/CS: 20

C5DC : 0,40 (retest) / 0,45 (action) pM
Ratio C5DC/C8 : 10

C160H : 0,05 (retest) / 0,07 (action) pM

Methionine (MET) 99,5/99,9
Ratio MET/PHE
Homocystéine totale (HCY)
Totale Leucine (XLE) 99,5 /99,9
Ratio XLE/ALA
Ratio XLE/ALA/CS
Succinylacétone (SA) 99,95/ 99,99
Glutarylcarnitine (C5DC) 99,5 /99,9
Ratio C5DC/C8
Isovalérylcarnitine (C5) 99,95 /99,99
Hydroxypalmitoylcarnitine 99,95 /99,99
(C160H)
Carnitine libre (CO) 1% /0,03 /0,01
Acylcarnitines Totales (ACT) T

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal

MET :

Seuil de Retest : 35 uVl
Seuil d'action : 40 pM
MET / PHE : 0,65
HCY : 10 uM
XLE :

Seuil de Retest : 250 uM
Seuil d’action : 300 pM
Seuil d'urgence : 500 uM
Ratio XLE/ALA : 1,5
Ratio XLE/ALA/CS : 20
SA:

Seuil de Retest: 2,5 uM
Seuil d’action : 3,0 uM
C5DC:

Seuil de Retest : 0,40 uM
Seuil d'action : 0,45 pM
Ratio C5DC/C8: 10
C5:

Seuil de Retest: 1,5 uM
Seuil d’action : 2,0 uM
C160H :

Seuil de Retest : 0,08 pM
Seuil d'action : 0,10 uM
Cco:

Seuil de Retest : 8 pM
Seuil d'action : 6 uM
Seuil contréle 121 : 6 pM
Seuil d'urgence : 4 uM
ACT:1pM
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Methionine (MET)

995/999 MET :

Ratio MET/PHE Seuil de Retest : 35 pM
Homocystéine totale (HCY) Seuil d’action : 40 pM
MET / PHE : 0,65
HCY : 10 pM
Totale Leucine (XLE) 995/999 XLE :
Ratio XLE/ALA Seuil de Retest : 250 uM
Ratio XLE/ALA/CS Seuil d'action : 300 pM
Seuil d'urgence : 500 uM
Ratio XLE/ALA : 1,5
_ Ratio XLE/ALA/C5 : 20
Succinylacétone (SA) 99,95 /99,99 SA:
Seuil de Retest : 2,5 uM
Seuil d’action : 3,0 uM
Glutarylcarnitine {C5DC) 995/999 C5DC:
Ratio C5DC/C8 Seuil de Retest : 0,40 pM

Seuil d'action : 0,45 pM
Ratio C5DC/C8: 10
Isovalérylcarnitine (C5) 99,95 / 99,99 c5:
Seuil de Retest : 1,5 uM
Seuil d’action : 2,0 uM

Hydroxypalmitoylcarnitine 99,95 /99,99 C160H :
(C160H) Seuil de Retest : 0,08 uM
Seuil d'action : 0,10 pM
Carnitine libre (CO) 17/0,03 /0,01 co:
Acylcarnitines Totales (ACT) S et Seuil de Retest : 7 uM
Seuil d'action : 6 pM-

Seuil contréle J21 : 6 uM
Seuil d’ urgence : 4 uM
ACT:1pM

I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



