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1. Le Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal

Le Centre Hospitalier Régional Universitaire de Tours a été dédmrid8 juin 2018 Centre National de
Coordination du Dépistage Néonatal (CNCp&ur une entrée en fonction le®1juillet 2018 avec la msson
RQFaadzNBNJ £t O22NRAYL (A 2 ifaéflrenduzelf ent2@3 podeurie Surde deblardS y S2y

Le CNCDN remplit trois grandes catégories de missions

1 Les missions dans le domaine épidémiologjoqe@mprenant entre autres la collectedes données
RQFOGAGBAGS SO fF GSNAFAOFIGAZ2Y RS fF ljdzrtAGS SG R
Régionaux de Dépistage Néonatal (CRDN

1 Les missions dans le domaine biologigoemprenant entre autres le recueil des problématiques
souevées par les CRDN ou le suivi des distributions des parameétres biologiques remontées p
CRDN.

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

le®/ 5b O0FAIdZNBE muX LI I OS az2dza f I NB dedRofiagigsaé draleti S R Qdzy
depuis 2024 Un secrétariat, un data manager et un informaticien (prestataire extérieur) assurent le soutien
logistique. Des référents pédiatréissus é@s filieres maladies rargs}pidémiologists et biologistes apportent

leur expertise au CNCDN dans leur domaine de compétence.

Coordonnateur :
Pr RUSCH Emmanuel

Chargés de Projet :
Dr BREGEAUT Paul

N Data Manager : Secrétariat
Mm%u"en M HERBERT Julien Mme GOUYER Audrey
Mme MULOT Lucile Mme BOUTEILLE Amandi
Filieres Pédiatriques : Référent Epidémiologie : Référent Biologie :

Maladies Métaboliques* : G2M
HC et HCS : FIRENDO
Mucoviscidose : MucE€FTR
Drépanocytose : MCGRE

PrGUILLON Leslie Dr DUFOURiane

*Incluant PCU, MCAD et les 7 autres EIM

Figure 1. Organigramme du CNCDN
(HC=Hypahyroidie Congénitale, HGHlyperplasie Congénitale des Surrénales)
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LeCNCDN (figure 2) rend compte de son activité au Comité National de Pilotage du Dépistage Néonatal (CNPDN).

Le CNCDN
Assurde fonctionnement des commissions biologie et épidémiolggie

f
il

Etablitun lien fonctionnel régulier avec le ministére chargé de la Santé, la Haute Autorité de Santé
(HAS), le®\gences Régionalés S
LINR RdzA G &

(ABM);

Animet S NBaSl dz RSa

{lyids
{IydsS 6! b{atds

o!w{o0ZX
RS

/ wsbx S

Comité national de
pilotage

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

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

Décide d'un élargissement du DNN

Valide le rapport annuel d'activité

| ;
1 Interlocuteur(s)métier

Fr====

CORRUSS

1 alertes :e—e: @S

! 1 Secrétariat du CNPDN! 1 1

T ke - g T ====

1 r——==
| 1 . B

Recoit et traite les
i DGS &=—

f Q! 3Syo0Ss

NEFfAaS

ARS

Identifie le CRDN
Délegue 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 d
Role d'alerte des ARS et d'information du CNP sur les problemes rencontrés

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

Préparation des documents d'information & 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 an
d'acitivté des deux commission

RSa

HAS

Veille
Recommendations sur
les dépistages & mettre

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

Responsable de fonctionnement et du suivi du systéme informatique du DNN : mainten|
et évolution

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

Coordination de la mise en oeuvre de nouveaux dépistages

Réunit les CRDN annuellement

Gestion de l'interface des commissions avec les CRDN

l

ANSP

Commission
biologie

Concoit et évalue les supports de
prélévement

Prépare les algorithmes

Evalue les automates et kits de dosag

Commission
épidémiologie

CNP
en oeuvre
Documents
foiels
bn des
Ance

Suit les performances analytiques des
laboratoires

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

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

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

Valide le rapport annuel d'activité

/

CRDN

ANSM

Figure 2 Organigramme du Programme National de Dépistage Néonatal
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2.2ADDT OO0 A6 A AedECdENMISsionBimlqgie

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

2.1. Membres de la Commission Biologie :

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

Pr Patrice FAURE, Conférence des chefs de pdle de biologie médicatiijes C

Dr David GUENET, Conférence des chefs de pble de biologie médicale des CHU,
Mme Pascale LEVY, Agence de la Biomédecine,

Dr MariePierre AUDREZET, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr Gilles RENOM, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr Chrstelle CORNE, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr Claude SOMMA DELPERO, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr JearBaptiste ARNOUX, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

Dr Mohand ATTOU, Agence Nationale de Sécurité du Médicament Brodgits de Santé,
Pr Emmanuel RUSCH, Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal,

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

[F

2.2. Missions :

/| 2YYAaaAzy . A2ft23AS Rdz 5SLIA A0 3 Sfévies dafsimail jdillEt, O2y ad A

septembre et novembr@024. Ses missions sont définies ainsi :

Concevoir et évaluer le support (buvard) de prélévement ;

Déterminer les seuilsétisionnels et suivre les performances cliniques de ces seuils, afin de proposer
au CNPDN les algorithmes de dépistage de chacune des maladies du programme national ;

Evaluer les nouveaux équipements et kits de dosage des paramétres biologiques, eepepGNPDN

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

{dZA@GNB tSa& It SNIS&a RS NBIOG2FAIAt LI YyOS O2yOSNYI yi
t NBLI NBNJ £ YA&S Sy dzdzoNB oA2f 23A1jdzS RS y2dz8S| dzE
Suvre les performances biologiques de chacun des dépistages et les performances des laboratoires des

/ w5b LJ2dzNJ YFAYUGSYAN f QK2Y23SYSAGS RS I NBFfAalFGA
{2dzi SYANI f QF OONBRAGI GA2Yy R Sgidntédidalk pafficipdnt B0bARDNR;Sa f | 6
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 (2048 H 0 ® 9 fgantsatibn stiv@rieS f Q2

1 Son coordinateur est élu pour 2 ans renouvelables, sans limite de mandats dans le temps.
1 Le coordinateur réélu en 2021 est le Dr David CHEILLAN.

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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1 Des référents ont été mis en place sur les thématiques suivarBeward, Qualité, Rétovigilance,

Biologie Moléculaire, Métabolisme, Hormonologie, Drépanocytose.
1 Le rythme des réunions est fixé a 4 par an au minimum.

En 2024, un nouveau mandat de la Commission Biologie a été initié avec une actualisation de ses membres et de
ses missiondJne premiére réunion de la nouvelle Commission Biolsgigendrale 20 janvier 2025.

2.3.1. Gouvernance et Composition de la Commission Biologie

Mise en place en 2018, la CommisdRialogie a été renouvelée en 2024 pour répondre aux nouveaux enjeux
Programme National de Dépistage Néonatal (PNDN).

Ainsi, la Commission Biologie a proposé des évolutions en lien avec sa composition et ses missions.
La future Commission Biologie est ainsi compasée

- De 4 représentants des CRDN,

- De 2 représentations dalSociété Francaise de Dépistage Néonatal,
- 5Qdzy NBLINBaSyidlyld RSa OKSF¥a RSa LkxftSa RS o0A2f23AS
- 5Qdzy NBLINBaSyidlyid RS tI {20AS0S CNIyoerAraS RS . A2t
- 5Qdzy NBLINBaSyidlyid RS tQ!aaz2zo0AtdAaz2y bliAaz2yrtS RSa
- 5QdzySABYINI yi RS Q! 3ISyO0S yIiA2ylI S RS &aSOdz2NA(GS Rdz
- 5Qdzy NBLINBaSyidlyid RS tQ!3Sy0S RS .A2YSRSOAYS
- 5Qdzy NBLINBaSyidlyd LIN FA{ASNBE YIfFRASAE NI NBa

w»

y ot

2.3.2. Dépistage de la drépanocytose

En vue de la g¥ralisation du dépistage de la drépanocytose, la Commission Biologie a joué un rble central dans
f QS@Fftdz2 GA2y S tF O22NRAYF(GA2Yy RS& |aLlSO0Ga 2NHBFyAal

En 2024, la Commission Biologie a participé activement a la mise en place gestagdé:

- Elaboration du cahier des charges pour les équipements nécessaires a la détection des syndromes
drépanocytaires majeurs, en lien avec les fournisseurs et les instances de financement,

- {dzZA@A RS fF YAaS Sy dzdzdNB dikekeats cerr€s kKegidngudtafe@lépistgge £ & G A |j «
néonatal (CRDN), avec identification des éventuelles difficultés et propositions de solutions,

- /I NBF{iA2Y RQdzy 3INRdAzLIS RQdziAf Aal GSdzNB FFAYy RS LI NI
pratiques entre labmatoires

- I 22NRAYLFGAZ2Y |+ @SO FAEASNE RQl OI f LJ2 dzNJ f | ]
O2YYdzy AOIF A2y RS&GAYSE | dzE FlLYAfESE&T y2il YYSyd 8

—n
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2.3.3. Dépistages des Déficits Immunitaires CombinésSi 01 OAOh AO AA 18! 1 UI
Spinale

En 2024, la Commission Biologie a initié les travaux pour permettre une mise en place des dépistages de DICS et
{a! £t fQK2NAT 2Y HAHpPOD

2.3.3.1. Projections Financieres

La Commission Biologie a été consultée et informée miefections financieres liées a la mise en place de
dépistages DICS/SMA. Elle a également contribué a identifier les ajustements nécessaires dans le bud
particulier concernant les ressources humaines.

2.3.3.2. Rédaction du Cahier des Charges

La Commission A2f 23AS | LI NGAOALIS t fF NBRIFIOGAZ2Y Rdz OF KASN
RQSIjdzZA LISYSy (Ga LI NI tSa tF02NI G62ANBA ljdzA NBFEtAASNRYyG S

2.3.3.3. Evaluation des Kits et matériels

Par ailleurs, la Commission Biologie, entgaariat avec les acteurs de FILNEMUS et des acteurs du projet de
NBEOKSNOKS 59tL{a!> F LINGAOALIS t fQS@lfda GAzy RS&a 1A
de DICS et SMA.

2.3.4. Adaptation des seuils

La Commission Biologie est en cleady suivi des distributions des paramétres et du suivi des performances.

9y HnHunI F@PSO ftQAYGNRRdAzOGAZ2Y RS&a aLISOGINRYSGOINBA RS YI
spectrométrie de masse pour le dépistage de la phénylcétonéns le cack du suivi du dépistage des

maladies métaboliques, des Réunions de Concertation Pluridisciplinaires ont été organisées conjointement entre

la filiere G2M et la Commission Biologia RCP CoMMet.

9y HnHnI OSGGS w/toisfigaaSi aQSaid NBdzyAS

- Le 3105/2024
- Le 20/09/2024
- Le 15/11/2024

/ Sa NBdzyA2ya LISNN¥SGGSYyd RQSOKFY3ASNI adzNJ £ Sa aSdzifta Si
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[QlylIfeaS RSa LISNF2NXYIyO0Sa RS O0S RSLA&GEFAS || O2y RdzA
ces seuils en juin 2024.

D& 2NNIFA&L S &aSdzat RS NBGSadG Said FAES £ wmun xY2tk[ ol
lieu de 120 pmol/L).

2.3.5. Suivi des changements de lots

La Commission Biologie suit les changements de lots des réactifs utilisés dans le chghistdge néonatal. Ce
ddzA A LISNX SO y201I YYSY(d RQI&&dz2NBENJ dzyS O2yliAydzA (s

ax

Avant chaque changement de lot pour les maladies métaboliques, il a été convenu que des tests seraient ré
par les utilisateurs &ncais.

Par ailleurs, en 2024, le changement de lot pour le dépistage néonatal des maladies métaboliques a notamment
Y2RAFAS 848 RdzZNBS& RQAYOdzml A2y ®

2.3.6. Buvard

[ S YINOKS Lzt AO LISNYSGGlFyYy(d f QF OljdzA A G A R¢sahlRS 06 dz@F NRa
En 2024, il a été acté par la Commission Biolqgee:

- Le nombre de taches de sang a prélevé passerait de 6 & 7 sur le buvard 2025,
- Le consentement génétique sur le verso du buvard serait revu pour permettre un périmetre plus large,
et ainsi permétre la mise en place du dépistage de la SMA.

2.3.7. Evaluation Externe de la Qualité (EEQ)

Le décret 20161c NBf I GAF t I o0A2t23AS YSRAOFES | Y2RAFAS f
médicament et des produits de santé (ANSM) et préciséléed®s organismes d'évaluation externe de la qualité

(OEEQ) dans la réalisation des contrdles de qualité des examens de biologie médicale. Tout en maintenant un
nombre limité et ciblé d'opérations conformément aux catégories mentionnées dans le décratdec2> £ Q! b { a

a entrepris de déléguer un certain nombre d'opérations aux OEEQ. Parmididiggse le contréle national de

qualité du dépistage néonatal.

Dés l'année 2018, en amont de la nouvelle organisation du dépistage néonatal, un appel a candidature
organisé dans le cadre des échanges ANSM/OEEQ-<c{C&labouti a la désignation d'Asqualab® pour prendre
en charge l'organisation d'une évaluation externe de la qualité du dépistage néonatall'appai et
'accompagnement de I'ANSM

La derniereopération 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 parametres biochimiques, la drépanocytose et la

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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partie biologie moléculaire du dépistage de la cauiscidose En 2024, deux enquétes Asqualab® ont été
diffusées aux centres

2.3.8. Groupe de Travail Qualité

9y HAaHnX fI [/ 2YYA&daArz2y . A2ft23AS | @IQualitSdu fépistageS OS & & A
néonatal. Le 11 décembre 2020, le group@lité du dépistage néonatal a été constitué. Il comprend

- Dr CORNE, coordinatrice du groupe de travfiualité», CRDN Auvergne Rhdne Alpes,
- Dr GUENET, CRDN Normandie,

- Dr LAURO, CRDN Nouvdguitaine,

- Dr MESLI, CRDN NouveAguitaine,

- Dr NGUYEN KHOA, CRDN lle de France,

- Dr RENOM, CRDN Hauts de France,

- Dr ROMAIN, CRDN Grand Est.

En 2024, le Groupe de Travail Qualité a participé a la mise a jour des guides qualité pour intégrer les nouvelles
pathologies (drépanocytose, DICS/SMA) ajasiles modalités de sotgaitance en cas de panne

2.3.9. Journée des laboratoires

w
puli
w

[ § mT 20iG20NB unun aQS8Sad G(SydzS t+ RSdzZEASYS 22daNY S

- La Commission Biologie et son devenir

- La généralisation du dégiage de la drépanocytose,

- La performance des algorithmes du dépistage néonatal pour les maladies métaboliques,

- Le dépistage néonatal de la drépanocytose,

- [ QlylfteasS RS& LI NIYSGiNBaAa Rdz D{t Si RS tQ! dzi2RSf FA
- Les extensions du dépistage Néon&&allID/SMA.

Au total, 81 participants, 50 personnes en présentiel eeBHistanciel.

2.3.10. Kit de la mucoviscidose

{dzZA 0S t dzy LISt RQ2FFNB RS HnamyI I a20AS0S , 2dz2NBSy S
détection des mutations recherchéedans 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
RS RSLMAAGII3IS yS2y I GFf 2dzilj dzQ ¥ (inwvimondiaghosik) dii §t. RS 1 FAY R

5QF dziNBsa G(GSOKy2ft23ASas y2il YYSyld RS aSljdsSycl 35S az2yi
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3.2ADPDPT OO0 A6 A AedeECdENISsionEpidémiologie

3.1. Membres de la Commission Epidémiologie

1 Dr Nolwenn REGNAULRAgence Nationale de Santé Publique, Présidente de la Commission
Epidémiologie,

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

Pr Brigitte CHABROL, Société Francaise de Pédiatrie,

Pr Régis COUTANT, Société Francaise du Dépistagatdlgéo

Mme Imene MANSOURI, Agence de Biomédecine

Dr Samir MESLI, Société Francaise du Dépistage Néonatal,

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

=A =4 -4 4 -4 -4

Etaient invités systématiquement a participer aux réunions de la CommidSmpdémiologie, 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

T {dZAONB f QSEKI dzZaGABAGS SG t1 ljdZtAGS RSa R2yysSSa
Néonatal,

§ Valider les résultats du Dépistage Néonatal préseRiésy & f S NI LILIR2 NI F yydzSt RQl O

9 £t ARSNI £ OKIFINILS RQlFIO0Os84& | dzE R2yySS&a | Ayar 1jdzsS f
de recherche en lien avec ces données,

91 Evaluer les projets de recherche et demandes de données soumis par dagiorsiit organismes et
personnes,

1 Proposer des projets de recherche,

Assurer la visibilité du Dépistage Néonatal,

T 9@t dzSNJ S LINRPLRASNI fSa S@2ftdziAzya LI2aaaA

=

(@]
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w
Qx
¢
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N

ax

3.2.1. Nouvelle Commission Epidémiologie
aliasS Sy LXIFOS Sy wnmyz fF [/ 2YYA&aadA2y 9LIARSYA2{23AS a
composition et a une redéfinition des missions.

Ainsi en 2024, la Commission Epidémiologie a travaillé sur sa nouvelle composition, sa mogaglEation et
la précision de ses missions.

I 2YOSNY Lyl 1 O02YLRaAldAz2y RS I y2dz@SttS O02YYAaarzys
SPF, ABM, SFDN, SFSP, SFP, CRDN biologistes et pédiatres, INSERM, CIC et CNSF.
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3.2.2. Suivi des dépistages

En 2024, la Commission Epidémiologie a participé au suivi des maladies dépistées, notamment en suivant les
performances (faux positifs, faux négatifs, vrais positifs, vrais négatifs), les délais de dépistage et de diagnostic.

Ainsi en 2024, il a été priipalement notifié:

- Une incidence stable des maladies,

- ' yS dzAYSYhlFdA2y Rdz y2YONB RQKELISNLIKSy&flflyAYySYA
seuil,

- 'yS RAALINRGS NBIAZ2YIES AYLRNIFY(GS LIdz2NI tQ 0 K
proo F yiia LISNXYSGGFYyd RS f QSELX Al dzS N

- Une généralisation progressive du dépistage de la drépanocytose en amont de la généralisation
officielle.

3.2.3. Acheminement des buvards

[ /7 2YYA&aA2y 9LIARSYA2t23IAS I O2y(AydzSot&nentdnNan A OA LIS NJ
SO tSa Y2RATFTAOIGAZ2ya 0OGSSa | dz yA JS:IBdvargsltrangparggd € O2 y C
par La Poste, puis par La Poste/Chronopost.

La mise en place du transport par La Poste/Chronopost a amené a améliorer modéré&amedélais
RQI OKSYAYSYSyids SO RS 3aINRPaasSa RAALINARGSAE NBIA2YIE S
mise en place de ce systéme, sans de réelles modifications dans les autres régions.

Par ailleurs, ce fonctionnement par La Poste/Chrombsp été réinterrogé notamment en lien avec
f QLI dz3YSyidl A2y Rdz y2YONB RS 0dz0F NR&4 LISNRdza ¢

[ /2YYA&&aA2y 9QLARSYA2t{23AS | Ayair AyGSNNRIS f
'dz NB3FNR RS fQlFdAYSyidlidA2y Rdz y2YONB RS 06dz0F NRa LISNF

3.2.4. Refus du Dépistage Néonatal

Le nombre de refus du dépistage néonatal a augmenté en 2023 et en 2024.

AAAAA

CH-OS t OSGGS aAadda GAzys SiG ldz YIyljdzZS RS R2yysSa 02yO0S
a proposé des études a mener pour mieux doeater ces refus

- Questionnaires a destination des parents qui refusent en lien ou non avec le formulaire de refus,
- Questionnaires & destination des professionnels confrontés aux parents qui refusent,
- Questionnaire a destination des établissements.

Parl Af £ SdzZNBR ST Sy LI NGSYFNRFG SO {FyidsS tdotAljdzS CNIyOS
3s

Rdz RSLIA&GF3IS yS2ylGlrt S$G &dN) tSa NBFdza Rdz RSLIA &G y
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3.2.5. %OT 1 OOETT AO 3UO0COT I A Ad)1 &£ Of AGET 1

AinRS LISNXYSGGNB f Ql22dzi RS y2dzSttSa YIflFIRASaAY S ae
évolution majeure en 2025.

ax
PN

[ S& S@2ftdziAz2zya Rdz a2ais8YS RQAYTF2NNIGA2Yy S +F@SO fI RAa&L
systéme entierement Web, ont été présentés a la Commission Epidémiologie.

Ont aussi été échangé en Commission Epidémiologie les principales bases de données ainsi que les flux de
données.

3.2.6. Collection Biologique

En 2024le travail initié en 2023 sur la colkan biologique a été continué. Ainsi, il a été présenté a la Commission
Epidémiologie une premiére proposition de fonctionnement de la Collection Biologique.

Lt I SGS LINRPLRAS LINI fF /2YYA&aadA2y 9LIARSYAeBfrasIA S | dzC
Commissior{Epidémiologie, Biologie et Scientifique Prospective) se mette en place pour échanger sur la mise en
place pratique de la Collection Biologique.
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41. %01 1 OOET 1
Le Centre Hospitalier Régional Universitaire de Tours a été désigné le

Coordination du Dépistage Néonatal pour entrer en fonctiorflguillet 2018.

[ QF NNb G SS Nda mwmy F SNENRI GAF
SEFYSya RS oA2t23AS8 YSRAOLFE Sz |

AA 161 OCATE

Coordination du

OAOEIT AO $i PE

28 juin 2018 Centre National de
f Q2NHIFYA&l A2y Rdz LINE Y Y
NBa i NUzOG dzNB f Q2 Aa

mars 2018 des Centres Régionaux de Dépistaged&agers ont pris la suite des associations régionales q

f Q2NHFyA&LGA2Yy NBIA2YEES

assuraient jusqué t

En juillet 2023, le Centre Hospitalier Régional Universitaire de Tours a été
National de Cooridation du Dépistage Néonatal.

Rdz RSLMAadl 38 ys2y

renouvelé dans son rbéle de Centre

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 néonatal402
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4.2. Alertes
4.2.1. Acheminement des buvards z La Poste-Chronopost
En 2023 et 2024, un certain n@MNB RQFf SNIIS | SiS SYksinoldledImbdslites /| w5 b ¢

RQI OK S Y Aci48)X.£ER6steChronopost.

z

t NI FAfESdNE RS& Ff SNISa aLISOATAIdzS& 2ohdposSen BgichYA aSa
lle de France. (cf 4.3)

4.2.2. Acheminement des buvards - Guyane

EnmkA HnaunX €S /w5b Dd2lyS | AYyF2N¥YS €S /b/5b RSa RAT:
réalisées les analyses techniques.

Ces difficultés récurrentes orgmené le CRDN Guyate OKI yISNJ RS LINBadl GF ANB Lk dz
buvards vers lddexagond dz O2 dzNBR RS f QFYYySS Hnun®

4.2.3. Mayotte

En février 2024, des mouvements sociaux survenus a Mayotte ont perturbé une partie des activités hospitaliéres,
affectanty 2 G I YYSy G f QF OKSYAYySYSy(d RS& 0dz0 NR&a dziAfAasSa LI2d:
RS& NBGFNR& AAIYATFAOFGATEA RlIya tQSy@2AiA RS&a SOKFYyGAff?2
de circulation et de transport rencdrées localement.

Face & cette situation, une alerte a été transmise au ministére en charge de la Santé le 23 février 2024.
tFNFEt8ftSYSyiz RS y2YOoNBdzE SOKFy3ISa 2NHEYyA&AlLGAZ2Yyy St a
responsables du CentreSRAA 2y f RS 5SLJA &Gl 3asS bsS2ylralrfts FFAY RQARSY

dz YASdzE tF O2yildAydAdGS RS tQlF OKSYAYySYSyid Si S ftAYACL
dépistage.

4.2.4, Kit de dépistage des maladies métaboliques

En 2024,comme déja observé en 2023, plusieurs Centres Régionaux de Dépistage Néonatal ont signalé la
LNBaASyO0OS RS O2yilYAyltyGa @GAraroftsSa t fQdiAft ydz RIya €1

A la suite de cette premiére alerte, une informaton@® AYYSRAI G4SYSyid RAFFdzaSS
FOO2YLI 3ySS RQdzy NBOSYyasvysSyd ylLdrzylf Grabyid bt AR
concerneés.

N

£t f
Sy i

Parallelement, des échanges approfondis ont été engagés entre le CNCDN, la ComBiidsgir et le
F2d2NyAaaSdzNE FFAY RS RSUSNNVAYSNI £t Q2NAIAYS RS 0O0Sa 02yl
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4.2.5. Financement de la généralisation du dépistage de la drépanocytose

[ 3SYSNrftAalldGAz2y Rdz RSLIAA&AGF3IS RS I RNBLIy20&G2asS a
raison des modalités de mobilisation de ces crédits et des difficultés pratiques rencontrées pour les utiliser,

L dzAA Sdz2NB / w5b 2yid |t SNIS S /b/5b ljdzZl yd | dzE 206&il Of ¢
au recrutement de personnel.

Cessight SYSyida 2yid SiS GNIXyavyia +tdz /2YAGS blraAa2ylf RS
RSLX 2ASYSyid Rdz RSLIAAadGlr3IS RIya RSa O2yRAGAZ2y A &l (daeaFl A

4.2.6. 3UO0OT T A AB)1T &I O AGETT §3)Q

Le 21 mars 2024, une panne majeure a affides hébergeurs de la solution informatique du dépistage néonatal,
NBYRIyid fQSyaSvyotS RSa F2yOilAz2yyltAldisSa AyRAaALRYAOf Sa
rétabli le lundi 25 mars 2024, permettant aux équipes de reprendre progresSivein  SdzNJ  OGA GAGS S
rattrapage des dossiers en attente.

A la suite de cet incident et des difficultés de communication rencontrées auprés des utilisateurs, des échanges
ont été menés entre le CNCDN et la société Epiconcept afin de cl&@ifier | G 6 Sy §Sa Sy YI G§ASNB

R
LI NI AOdzft ASNI £ 2NBE RS aAaddzr 6A2ya GSOKYyAljdzSa adzaOSLIGAOGE S

4.3. Acheminement des buvards

[ QF OKSYAYSYSy il RS aHexdagagdet R GuyaNd dul2lad solution pBsfale.sLeontrats de
délivrance des courriers PRIO J+1 avec lesquels les enveloppes étaient acheminées avec un délai indicatif de 1
jour ont pris fin au ¥ avril 2023. Le délai indicatif de transmission des enveloppes passait donc de 1 jour ouvré
(J+1) a 2 joursuvrés (J+2).

Suite a une alerte au ministére en charge de la santé, un groupe de travail €iMEdNte a été mis en place en
septembre 2022 pour évaluer les alternatives possibles afin de maintenir un délai de J€1Q S deQyrowpa H 0 X
[ It 2sténBag&anefire en placeet & maintenir au moins un amne solution mixte mélant le réseau La
Poste et celui de Chronopogbur maintenir un délai de J+1

t 2dzNJ OSGGS y2dz0SttS az2fdziazys €S LI aal 3S Rihefient £ S NBa
spécifique, ici une enveloppe cartonnée, fournie par le groupe La Poste. Cette enveloppe est étiquetée avec un
code barre permettant de suivre son acheminement.
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OV PSSt 21JI58 ROQPOMKSYAYSYSY(d HAnHoO

4.3.1.1. Modalités de Transport

La solutiorde transport des buvards reposant sur un mixte La Poste/Chronapétst act@ en juillet 2023 pour
une mise en application des septembre 2023.

Cette solution comprenaitFigure 5)

- [8 NBOSyasSvysyi
- La fabrication des enveloppes par le groupe La Poste pour une période de validité de 2 mois (tous les 2

mois),

- [ QFLIINR GAAA2YYSYSylG Sy Sy gSlkes2inid§a RS
- [ QFLILINR @GAAAZ2YYSYSyG Sy Sy@gSt2LlJ5a RSa

RS 06Saz2Ay RQSy@St21JJSa LINIES /b/5

/ ws5b LI NJ[I
Y GSNYyAdGSa

- La mise sous plis des buvards dans les enveloppes valides,

- Lacollecte des enveloppes par La Poste,

- [QAY(GSaINIGA2y RS O0S&a Sy@gSt2LJJ5a RIFya S NBaSIdz / K
- Lalivraison par Chronopost au CRDN.
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AUP 2 YyPBASNI Hnuny G2dziSa fSa NBIAZ2YyAE YSUNRBLREAGIAYSa |
était prévu en rgion lle de France sur 8 maternités pour le mois de janvier 2024 avant une possible généralisation
au reste de la région.

4.3.1.2. Expérimentation lle de France

[ QSELISNAYSYdl GA2y RS f | gChbrigbst & gébufé @ la Geivieiv2034 Saniuiy ( |
YIEGSNYyAGSa LAT2G6Sad 9y | Y2y (kdeR&ce@Inéné 8n invpbriad traSajl de
aSyarortAralidiAazy SiG RQFOO2YLI 3ySYSyid FdzLINB& RSa
appropriation optimale du nouveau dispoéiti

/| SLISYRFIYyGZ €S on 2Fy@ASNI HaunI dzy AYOSYRAS aQSad RSOf
de traitement notamment chargé de la gestion des enveloppes destinées au dépistage néonatal. Cet incident a

Sdz dzy A YL} Ol Y le@éhdzNg nananedix tovardd KadbtYestgs bloqués, entrainant des retards
significatifs dans leur réception.

ldzy FSONASNE LINBA RS wmnn SyFryda RSGOIASYy(d siGNB NBLINB
de 60 pour une seule maternitéapticulierement touchée.

S& NByO2yiNBSa SiG | dzE N
S NoEBondpost. QSELISNRA YSyYy G G A 2

CFcOS t fQF YL} SdzNJ RS
At I SiS RSOARS RS

RATTA O
G GNB dzy

[N N

a
Y S
4.3.1.3. Enveloppes endommagées

Des alertes répétées ont été faittsdzLINBE & RS [ t2adGS ILINBa fF NBOSLIWiAzY
abimées. A la suite dehacune des enveloppgane sensibilisation des équipes a été entreprise, portant sur le

caractére précieux des prélevements g & A 1 dzS f I ySOS&aaAadGsS RQdzy Sild RS 02
pouvoir réaliser le dépistage néonatal des nouveas.

43.1.4. Enveloppes non livrées aux CRDN

En 2024, les Centres Régionaux de Dépistage Néonatal ont recu tous les deux moisldppesidestinées aux
maternités. Plusieurs CRDN ont toutefois signalé des difficultés liées a ces livraisons, notamment des envois
incomplets ou retardés, ce qui a compliqué la transmission des enveloppes aux maternités et créé des contraintes
organisatiomelles pour les CRDN.

4.3.1.5. Enveloppes perdues et retardées

La mise en place de la solution LaPgst« N2 y 2 LI2a G aQSad | 002YLI) IySS RS I+ Lx
f QI OKSYAYSYSyid RS fSdzZNE Sy@St2LlISad / ifidsDaisFadcgsali A 2y Y |

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



DE DEPISTAGE NEONATAL
LISNXYA & RQARSY # huvakd$ perdus Su rgt@déd Nidds périodes de plusieurs jours a plusieurs
semaines.

4.3.1.6. Difficultés organisationnelles

Les Centres Régionaux de Dépistage Néonatal ont signalé plusieurs difficgétgsationnelles au cours de la
LISNA 2 RS R QS E LIS Nirconéeyhaidntinat@mment 14 SefiistriSudion de certaines enveloppes, la
présence du transporteur a des horaires ne correspondant pas aux engagements contractuels, ainsi que des
erreurs Ecurrentes dans les points de livraison.

4.3.1.7. Portail de réclamation Réunion de Suivi

Face aux difficultés rencontrées, la société La R@teonopost a mis en place un portail dédié aux alertes et
NBOfFYFdA2yas LISNYSOGl Yyl shedersSignalashar Bddcteus duwvdépstageNSE  LINB C

En complément, une réunion hebdomadaire a été instaurée avec le Centre National de Coordination du
5SLIAadGr3IS bS2ytdrtod / S&a SOKFy3aSa NB3IdzZ ASNE Iséer Sy i LR
NBEIAZ2Y LI NI NBIA2Y tQSilFdG RS fQlF OKSYAYySYSyid Si& RS 1 f

{St2y fQF YLX SdzNJ 2dz I yIF(idz2NB RS& RATFTFAOdzZ iSa 20aSNWBSS
été organisées, afin de permettre un traitemeréactif des blocages et de maintenir autant que possible la
continuité du service.

Nantes|Dijon Lille |Amiens|Grenoble|Caen|Lyon [Tours RennesBordeaux|Marseille | Toulouse{Montpellier [Nancy
mardi 21 majgh53  |7h32 8h37 [8h43 |7h52 9h00 [7h42 |8h48 8h57 |8h49 8h16 8h43 8h45
mercredi 22 maigh26  |7h14 8h42 [8h37 [8h44 8h30 [8h15 |8h23 8h12 |8h49 8h56 8h57 8h57
jeudi 23 maj8h27 |7h30 8h28(8h34 |8h54 8h41 [8h00 |8h09 8h48 8h55 8h55
vendredi 24 m 8h50 8h23[8h38 |8h48 8h12 |7h41 |7h56 8h49 |8h41 8h51
. . Nombre d'enveloppes| Enveloppes utilisées |
DESHEERS commandées vague 4 27/05 matin vague 4
HDF - AMIENS 1400 660 64 86 19 2 2 740 47,14%
NA - BORDEAUX 3300 2147 114 | 123 19 59 23 1153 65,06%
NORMANDIE - CAEN 970 772 78 84 35 35 35 198 79,59%
BFC - DIJON 1300 1004 83 118 4 0 0 296 77,23%
AURA - GRENOBLE 2150 1405 122 | 162 17 30 21 745 65,35%
HDF - LILLE 1000 341 28 43 3 1 1 659 34,10%
AURA - LYON 2240 1352 102 | 144 32 38 24 888 60,36%
PACA / CORSE - MARSEILLE 2000 1017 119 | 120 39 49 33 983 50,85%
OCCITANIE - MONTPELLIER 301 186 20 25 0 2 1 115 61,79%
PDL - NANTES 2000 831 89 98 24 12 10 1169 41,55%
BRETAGNE - RENNES 1250 1025 84 89 0 6 3 225 82,00%
OCCITANIE - TOULOUSE 455 352 32 40 1 2 3 103 77,36%
GRAND EST - STRASBOURG 400 0 0 0 0 0 0 400 0,00%
CENTRE VAL DE LOIRE - TOUR$ 900 754 78 75 4 10 2 146 83,78%
GRAND EST - NANCY 3300 1092 118 | 142 26 11 13 2208 33,09%
22966 12938 1131 1349 223 257 171 10028 56,34%

LYRAOIGSdzNB VI GA2YIEdzE LINRPLI2ZASAa Fdz / b/ 5b LI NI S 3INRdzL]
dans les régions
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4.4. Marchés

Le rattachement des CRDN aux Gidplique 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 :
- 5QSYUNBLINSYRNB dzyS yS320AFGA2Y Rdz GFNRTF | dz YADBSIE
directement aupres du fournisseur
- 5QF002YLI AYSNI £ Sa YINOKSa Lldzof SOAaNS{Y S IR QK $
configuration, les tarifs sont négociés au niveau national et les achats se font par chaque CHU
de la centrale considérée ou auprés du fournisseur selon les termes du marché.

4.4.1. Marché buvards 202 4

La Direction GénérakRS I {+FydS S fF 5ANBOGA2Y DSYSNIftS RS fQht¥
' OKSGSdzNER |1 2aLIAGFEASNRAO LIdz2NJ £ FyOSNI dzy | LISt RQ2FFNB
nomination du CNCDN. Au ler octobre 2018, la sodRewity® (exPerkinElmergk SGS NBGOSydzS t ¢
f QI LISt RQ2FFNBP® [ S YINODKS | SGS O2yOfdz LI2dzNJ £ S& | Yy S

9Y HAHOZX dzy y2dz@St | LISt RQ2FFNB | SGS eterug/iearéhy HAHOZ
a été conclu pour les années 202G627.

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 dansdesuaimnmandes.

4.4.2. Etiquettes « Code-Barres »
Le CNCDN aproposéen2@y GF NAF ySIA20AS | dz yADBSI dz yCGodeBargsh. f  LJ2 dzNJ

Chaque CRDN, étant hébergé par un CHU, pouvait profiter de ce tarif négocié ou profiter phétdaiblement
négocié par la direction des achats de son CHU de rattachement

4.5. Geénéralisation du dépistage de la drépanocytose

45.1. Coopération avec la filiere MCGRE

Dans la continuité du travail initié en 2023 avec la filiere MCGRE, les travaux ont été poursuivis notamment sur
f QS@2t dziAz2zy Rdz d42aG8YS RQAYF2NNIGAZ2YZ YIAA | dzaai adzNJ
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la prise en charge des enfanhétérozygotes, ou encore sur la communication a destination du grand public
autour de la généralisation du dépistage de la drépanocytose.

45.2. Evolution du Sl

Avec la généralisation de la drépanocytose en 2024, led§Eaoluer. Le groupe de travail SEdanocytose a

LI NIAOALIS t fQSONARGAZNE RSa aLISOATFAOFGAZ2YyA LIRdz2N O0Sa
concernant la drépanocytosesaisie des informations du buvard, validation technique et biologigugort des

fichiers depuis lesidomates, création réle coordonnateur, harmonisation, mise a jour des résultats et libellé

refonte de la validation technique et biologique et de la saisie manuelle des résultats, génération des cour|

transfert des prélévements inter laboratoires.

4.5.3. Suivi de la mise en place

En collaboration avec le groupe de travail dépistage néonatal de la filiere M@d&R&ommissions biologie et
épidémiologie un travail a été mené autour du suivi de la mise en place de la généralisation. Ainsi, des premiers
bilans ont pu étre rendus disponibles a 1 mois et a 3 mois de la mise en place. Un bilan a 1 an est par ailleurs
aussi prévu.

4.6. Préparation de la mise en place du dépistage des déficits
Eiil 01 EOAEOAO AT T AETi O Oi 061 OAO AO AA |

Suite & la paution en juillet 2024 de la recommandation de la Haute Autorité de Santé concernant le dépistage

yS2ylFidFf RS fQFY@20iNRLIKAS &LAYyLFES o6{a!vx Af | SdiS
immunitaires combinés séveres (DICS) (recommand&i& HnHHO SG RS fF {a! L}dz2N f QI
4.6.1. Elaboration des algorithmes décisionnels

LaCommission Biologjen partenariat avec la filiere FILNEMUS pour la SMA et la filiere MARIH pour les DICS,
O02YYSyYyOS t GNI@IATttSN £ (fiddk podrdaNituieirisy enRIScE duldepBRageR (1 K Y S .
pour ces deux pathologies.

tF N FAfESdzNEE S8 RSdzE FAEASNBA 2yid LI NIGAOALIS b fQStl
KINY¥2yAaSN) 0S4 RSdzE Sl LIS& limidzdtllfad8if.a SYot S Rdz GSNNAG2A
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4.6.2. Projection Financiéere

' FAY RS 3FNIYGAN dzy €1FyOSYSyid 2LIAYLFE RS 0S& RSdzE R
financiéres détaillées ont été élaborées puis présentées aux différents acteurs concernés. Ces estimations
NBLIZAalFASY (G &adzNJ LX A SUzlE2 KERRAzKSaBAY Y(iBRdzi LI2dzNJ £ Sa R
réalisation des analyses dans les régions métropolitaineés O2 YLINA & LJ2dzNJ £ S& 5SLJ NI SYSy
Mert FAyaAr 1jdzS fF Y2oAftAalidiAzy RQdHFAE (SNEHEE RE LISNEE NE R
nouvelle technique de génétique moléculaire.

Ces projections ont ensuite été soumises au Ministére en charge de la Santé afin de permettre un arbitrage et
de préparer les conditions financiéres nécessaires au déploiemeresidépistages.

4.6.3. Tests des équipement s

9y Y2yl Rdz ftFyOSYSy(d Rdz YINOKS LJzf A0 dzyS &aSNRS RS
F2d2NyAaaSdz2NE RQSIdALISYSyida Si RS {Ada RS NBpatdhs A Fa R
ont porté non seulement sur les performances analytiques des tests (sensibilité, spécificité, taux de faux positifs

Si RS FldzE yS3AIGATA0 YIA& S3ALESYSyid &adzNJ £ OF LI OAGS R
NB St f Sa tigReQodzyafite deNdi@pistage néonatal, notamment en termes de cadence, de stabilité des
NBadzZ GFda SGi RS FIOAE{AGS RQdziAf A&l GAZ2Yy @

S

[ QSyaSyoftS RSa NBadzZ GFrda 200§Sydza + SyadzAiidS SiS LINBAS
techniques et opératinnels avant la procédure de marché.

4.6.4. Marché Public

En septembre 20 S wSal K F f1y0S €S YINOKS LldzotA0 @GAralyid f
réactifs nécessaires au démarrage des dépistages des DICS et de la SMA. La Commigi&parBialtaboration

SO €S /b/5bX | O2y i iNAROGdzS £ fQSfI 02Nl GA2Y Rdz OF KASNJ
utilisateurs.

[ Lzt AOFGA2Y RS& NBadzZ GFrda SaG tQFGdNROGdziA2%, Rdz YI N
permettant ainsi de préparer les étapes suivantes du déploiement.

4.6.5. Spécificité du dépistage néonatal génétique

Le dépistage de la SMA repose sur un test génétique réalisé en premiere intention, basé sur la quantification du
38yS {abmd ! @SOS dYBIONARBTSSYySWzdzOMa c > Af aQlF 3ANF Rdz LINB
premiére intention instauré en France, marquant une évolution majeure dans les pratiques du programme.
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[ NBIFfAAlIGAZ2Y RQdzy GSad 3ISysSiaAal dé§lemanvaldf spépifigBe. En2 dzi S T 2
RSOSYONBS HnHoX dzy RSONB(G Said @Sydz I Oldzrtf AaSN) £ S& RA
consentement génétique dans le cadre du dépistage néonatal.

En 2024, la Commission Biologie a donc engagé des travauxNdréfia2 A NSa&a | FAYy RQFyiGA OA LISN.
nouvelles exigences dans un contexte de dépistage génétique de premiere intention. Ces travaux ont porté sur

LX dza A SdzZNBE @2t Sia Y ftQAYF2NXIGA2Yy t (NI yayYSpaémeb | dzE LI
SONRGZ tSa O2yRAGAZ2Y A RS NBYyRdz RSa NBadz GFdaz FAyair |
professionnels amenés a réaliser ces dépistages.

4.6.6. Suivi épidémiologique des DICS

Par ailleurs, conformément aux recommandationslaéiAS, la Commission Epidémiologie a lancé en 2024 un

GNF @1 Af @GAalyld t AdZAONB I YAAS Sy dzdzoNBE Rdz RSLIA &Gl 3S
complémentaires ont également été engagées avec la filiere MARIH, afin de dévelopgsaluaion intégrée
LINBYlyld Sy 02YLXiS fQSyaSyoftS RSa SilFLSax RSLzia S RS

4.7. Préparation de la mise en place du dépistage du déficit en VLCAD

9Y HAaunX € 1 +FdziS !dzi2NRGS RS { I yi Snnédes din&abolismizgu f Q2 LILJ:
LINEINI YYS yliA2ylFf RS RSLAA&AGFI3IS yS2yridlte " fQA&a&dzsS |
recommandée pour une future introduction dans le programme, compte tenu de la pertinence médicale et de la
faisabilité dudépistage.

' TAY RS LINBLINBNI fI YAAS Sy dzdz@NB 2LISNI GA2yySttS RS C
2y G Sy3lr3as dzy GN» gL Af O2y22Ayid I @8SO 1 FTAEtASNB DhHad !
ainsi été élaborés les algorithmes de dépistage, les parcours diagnostiques associés et les recommandations

pour la prise en charge des enfants dépistés.

Parallelement, des échanges ont été menés avec le fournisseur du kit de réactifs utilisé en routine, afin de vérifier
la faisabilité technique et la robustesse du dépistage du déficit en VLCAD avec le matériel actuellement
disponible.

48. 3UO0OT 1T A A8)T &£ Oi ACETT AO "AOA . AOQEI

9y wunwmoxX fI YAasS Sy LftlIOS RS tQSEGSyairzy Rdz t NBINI
Méil 62fAaYS | AYLIRAS dzyS S@2ftdziAzy YI2Sdz2NB Rdz agaisys

5SLJzA & WHnnoX S a2ad08YS RQAYTF2NNIGAZ2Y NBLRAIFAG &adzNJ) dz
pour la validation de la drépanocytose (2011) et pour la validation de la plédoglaie et du déficit en MCAD

(2020). Néanmoins, le modéle reposant sur des applications de bureau ne pouvaiéginsiret f QSy 2Sdz RS:
évolutions successives.
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Ainsi A § SGS OGS Sy HnumI dzyS S@2f dziiA 2 ypobadzsumiena i s YS R
AYUGSNFI OS 6Sod t NI FAffSdzZNBEET OSGGS y2dz@SttS AYyGaSNFIO
restreints.

AuUF 2l YOASNI HnHoX S a2ais8YS RQAYTF2NXNIFGAZ2Y O2YLINByYL A
- Une application de bureapermettantnotamment lasaisie des buvards, la validation des maladies
« historiques» (PCU, HC, HCS, Mucoviscidose), la réalisation de statistiques, le suivi des enfants, la
gestion des courriers.
- 'yS AYGSNFFOS 6806 LISNYSGiOlIyG I Olstenfddis,lagesyon RS £ QS
des courriers, la réalisation de statistiques simple.

4.8.1. Correctifs

[ QF Yy SIS $in$nYl NjjdzSS LI NIt YAasS Sy LIl OS RS y2YoNBdzE
solution informatique.

Ainsi, certaines fonctionnalités detliy, de modifications ont notamment été apportés afin de faciliter la
gestion du dépistage néonatal.

Concernant la partie laboratoire, des nouvelles fonctionnalités ont été apportés pour permettre une gestion
plus aisée des listes de patients.

Enfin descorrectifs ont été apportés sur des bugs ou des ralentissements rencontrés.
4.8.2. 00i PAOAOGETT U T A TECOAOETT AlTipPIiTOA AO OUO

En 2024 et avec les recommandations parues sur les DICS et la SMA, il a été acté avec le prestataire informatique

de finaliser la migration initiée en 2023. Ainsi, il a été initié en 2024 les travaux autour de la migration compléte

Rdz 4a2308YS ROQAYT2NNIGA2YyS | SO dzyS NBOMzLISNI GA2Y | dz Yl
buvards au suivi épidémiologig du programme de dépistage néonatal.

4.8.3. Base nationale

[ S y2dz0SI dz 428408 YS RQAYT2NXI(GA2Yy NBIRaAGSAIAI dzyBSoyasi
SEKIdzadA@Ss fQSyasSyotS RSa R2yysSSa yS N5Yectdanesi LI &
NBE3IA2ya Si tSa R2yysSSa NBfFdiA@Sa | dz RSLIA&aidlr3asS RS OSN
base nationale et ne permettait pas une exploitation nationale.
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4.9. Outils de communication

49.1. Réseaux sociaux

Suite aux constats S 1 Sa adzNJ £ ySOSaaAdsS RQdzyS L) dza 3INI YRS OGA
YyS2y Ll Gl f Si RFrya tQFYyGAOALI GA2Yy RS f I G§SydzS Rdz OAYl
communiquer sur les réseaux sociaux.

Ainsi en 2022, 4 réseaux sagk ont été ciblés :

- Facebook : depistage.neonatal ||

m]
-
- Twitter (actuel X) depistageneonatal -

- LinkedIn : depistagaeonatal —

- Instagram : depistage.neonatal

[ S4 NB&aSkHdzE &a20AldzE 2yd |AYy&A SiGS RSLinRrdagonaleldeg Hy TS
maladies rares. Les données suivantes présenteront les couvertures (comptes uniques qui ont vu au moins une
RSa Lzt AOlIGA2yaos fSa AYLNBaaAzya o0y2YoNB RS F2Aa |
vues (nombre de fgi ou des personnes ont vu le profil de la page) et les comptes touchés (personnes ayant
interagi avec le contenu produit).

Ainsi,en 202 2y LISdzi O2yadl GSNJ dzyS | dAYSyidl GdA2y 3JFt206ltS Rd
Ay &A alguedtdagrfS f QF OGABAGS t £ QSEOSLIIA2y RS Cl0S622]
- Le compte Facebook compren8®1 (54 abonnés supplémentaired)onnés pour prés dé 600 vues

et 12 000 (3000 vs 2023gouvertures,

- Le comte Instagram compren@60abonnés(260 abonnés supplémentairgspur prés del2 000 vues
et 63 600couvertures(+45000 vs 2023)

- Le compte LinkedIn compren&72abonnég(297 abonnée supplémentairegpur prés de 500 vues et
49000impressiong+35000 vs 2023).

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 prés de
30000vuessur un réel uniqueDeux lives ant également été produits pour cette journée.

I @S O vidéoenNdBtion desigh.ti A 2y RS mMp @JARS2a

<

S /1 2f
A

Fo2NIGA2Yy T @SO tF FAEASNB CAf w2dzaS + LI NJ F Af
f 2 b2

! f
|
R RNBLI y20e8iG24aSs

En2024, le compte X du dépistage néonatal a été mis en illa travail de faisabilité a été initié autour de la
YaAasS Sy L} | OiBTokQdzy O2 YLII S
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4.9.2. Site internet

La mise en ligne du site internet du dépistage néonatal a été réalisé® amkstre 2010. Le CNCDN a utilisé le
domaine depistag@eonatal avec les extensions suivantes : .org, .fr, .be, .biz, .com, .eu, .info, .net.

Une nouvelle version du site internet a été initiée en 2020 et déployé&auaA Ui Hnumd [ QF RNBaasS R
a alors nigré de depistag@eonatal.org a depistageeonatal.fr

APropos  Le Dépistage De MonEnfont  Les Maladies Dépistées  Actualités  Contact

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

la nuissance,c'estimportant @;

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 néonatail

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

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

TROUVER MON CENTRE DE DEPISTAGE

Site Internet du Programme National de Dépistage Néonatal

it Sad LRraaroft S RQQubitzmieddtd dzNS { NSSHT SYNESIYSUBNGS yRIS NB OK SNIOK S ¢
D223t SI & daNdlusde s gog geBonnes sont arrivées sur le site internet du dépistage néonatal suite

a une recherche sur Goog{@5000 versus 2023t le site internet a été&ffiché plus del 684000 fois a des

personnes effectuant des recherch@sl 000000 versus 283).
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4.10. Coopération filiere Muco-CFTR

En 2021|e Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal, la Société Francaise de Mucoviscidose et la
filiere Muco-CFTR ont initié une collaration ayant pour but de faciliter le diagnostic des formes complexes de
YdzO2 OA Aa0AR24Sd t 2 dzNdcdnPdsé de traigygénaitiahsizhd@culRirasS dewddibldistes, six
cliniciens de la Société Francaise de Mucoviscidose et deux membres de la Société Francgaise de Dépistage
Néonatal a été mis en place.

/' Stl I O2yRdzA G £ I YA & StatiBn/Plutidisdipih&ire polrdey Brmes fatzgondugs RS / 2
de mucoviscidose au sein de la filiere M€BTR. Aindes Centres Régionaux de Dépistage Néonatal ont été

invités a transférer a ce groupe de travail les cas de dépistage de la mucoviscidosaclos.co

Par ailleurs, ce groupe de travail participe a la validation des données présentées par le CNCDN dans son rapport
RQIl OanhuglA G S

4.11. Réunion des CRDN
5/lya aSa YAaarzyas €S /b/5b aQSGlFAd Sy3ar3asS £ NBdzy AN |

Apréscing réunions tenues en mars 2019, mai 2020, juin 2084i 2022et mai 2023 Ja sixiemeréunion des
/| SyiNBa wS3IA2yldzE RS 5SLAGMaI2@&PES.2Y | Gt aQS&G RSNERdzZ S
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Les sujets abordés lors de cette réunion sont les suivants

- La gouvernanc20242028 et les nouvelles commissions,

- Le bilan du programme de dépistage néonatal et le bilan de 1 an de dépistage des Erreurs Innées du
Métabolisme,

- 'y O0AflLYy adzNJ f QF OKSYAYySYSyid RS& o0dzdF NRa

- La préparation de la généralisation du dépistage de la drépgose,

- La préparation de la mise en place du dépistage des DICS et de la SMA.

4.12. Projets a venir
4.12.1. Nouvelles Commissions

A la suite des nouvelles organisations actées en 2024, et en particulier de la création de la Commission
{ OASyY (A TAIl defhinée P55¢r35e0 paktii@dediée & IOur déploiement opérationnel.

Lt &aQF3aANr y2GFYYSyid RS TFAyFrftAasSNI SG RS @It ARSNI fSa
modalités de fonctionnement, ainsi que de définir les outils et processus raess leur pleine montée en
charge.

O2yaGA0GdzSNY dzyS SOl LIS SaaSydAaASttsS L}RdzNJ I 3
a O02YYAadaAirzyazr R2yd €S NrftS aSNttvitesSG SNYAY

/ SGGS LKIas
YSysa LJ NJ OS
du programme.

4.12.2. Dépistage des DICS et de la SMA

[ $& (NI @I dzE N3 f Arogranfme Nationdd€DBistagelyéanatalal déRaizimmunitaire combiné

ASOSNB o65L/ {0 SG t fQlI YE2INRBLIKAS 204 BuiteSa laApybficatigrii A £ S 0 {
SY wnun RSa NBO2YYIyRIFIiA2ya Sy (ASBQFHYPSO hHHRSLMAMT | BIS
de permettre le déploiement de ces deux dépistages dans les meilleurs délais et selon des conditions optimales
partout sur le territoire

4.12.3. Evolution du SI

Dans la continuité de la migration engagée 202 @A &l yi £t OGN} yATFT2NYSNI f QF LILIK 7
application webJes travaux ont été engagés en 2024 et 2025 pour finaliser cette transformation, notamment
avantla mise en place de nouveaux dépistages, tel que les dépistages des DICS ou de la SMA.
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4.12.4. Suivi Acheminement

" fl adzadS RS fF YAAS Sy LX I OS R&hrbriopost,2iz@Bdes S a2 f dzi A 2
performances a été réalisé en 2024 afmkrifier que cette organisation répondait aux exigences du
programme de dépistage néonatal.

Compte tenu de résultats contrastés, il a été décidé de revenir au mode de fonctionnement traditionnel assuré

par La Poste. Ce retour ne doit toutefois en aucas @onduire a une dégradation de la qualité de service.

l'AYAAX SY HnupX RSa STT2NIla NBYyFTF2NOSa RSONRYy(d siNB Sy
buvards que pour explorer des solutions alternatives permettant de garantir la fiadtiliéérapidité du

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

Le Programme Nationalde Dépistage Néonatal02 dz&NB  QSy aSYof S : Reraganed NNK i 2 A |
RSLI NGSYSyGa Simer \KORDM)Dghiis 2RX3 & didpisfEgenéonatal permet le dépistage

biologique detreizemaladiesy € | LIKSyé&f OS2y dzNAS o6t/ !X RSLIHzZA & MPTHOZ
MPTYOX f QKELISNLI I aAS O2y3aSyAdlrtS RSa adaNNBylFfSa ol /{
DROM et1995 enHexagong la mucoviscidose (depuis 2002), le déficit en MCAD (depuis 2020) et 7 erreurs

innées du métabolisme (EIM, depuis 2023jomocystinurie, acidurie glutarique de type 1, LCHAD, déficit

primaire en carnitine, leucinose, acidurie isovalérigiyeosinémie de type 1.

[ QSyaSyof S ym%a SaAdz@R_Yyd2SNY'S LI NI £ S RSLIAAGEFIS RS /
a/!'5 SiG RSa 1t 9Lad® [S RSLRAaaGr3asS RS tQl/{ Sad NB S
semairSd RQI YSy 2 NNKIHSID 20d¢zftisdpibte dz dépistage de la drépanocytose est ciblé en
HexagoneS&G &2 adSYIl GAldzS RIya € Sa -MeShdpuslleStYnBwenibie 24, leNBS I A 2 v ¢
dépistage de la drépanocytose est généralisé.

5.1. Méthodologie et Présentation des résultats

[ S& R2yySSa adlitAradAaljdzsSa LINBaASYy(SSa RdsyoanédsadreNdédsiLi2 NIi R
par les CRDN :
- Des statistigues médicalextraites du centralisateur et validées par les CRDN,

- Desstatistiques médicales envoyées trimestriellement par les CRDN,
- 5S4 FTAOKSa RAF3Ay2aiGAljdzSa 0FAOKSa RQARSYGATAOI {

Les données concernant les Oulvier ne sont pas représentées sous forme de cartographie, en raison du faible
nombre de nalades lié au nombre limité des naissances sur ces territoires

Statistiques médicales

[6a adGldAradtrldSa Ys
2Fry@ASNI SG €S owm S

§ tQlyySS NBOSyasS¥y( (2dza
fQlyysSo

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 informationsiLeOl NIi 2 ANJ LIKAS& RS&a 5wha yQ2yi
FIAG RQdzy GNRL) FLFLA0fES STFSOUGAT RQSYyFlyda YIFfFRSa &dzNJ

Les données concaténées ont été présentées aux CRDN pour validation avant intégration au sein du rapport
RQI OG A @A (iiscdrdafcys, dod irfornfat®nskRomplémentaires étaient demandées aux CRDN et intégrées
dans les résultats présentés.
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Fiches diagnostiques

Les fiches diagnostiques (Annexes P2jsont 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,
fSa FTAOKSa az2yid NByg@g2esSSa L2 driueinénSpbur &y énfarfis cohfirdaés Sy T I v
malades.

'y GNJ @I AE LJ2dzNJ | A4 dzNBNJ £ QSEKF dzZAGAGAGS O2y OSNYyIFyid S
Apres avoir comparé les statistiques médicales, le CNCDN a contacté le CRDN pour récupéreiictizaque
manquante 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 fes
médecins référents plusieurs mois aprés la naissancé.lhed 5b + SELX 2A0S f QSy&Syot S R
octobre 2025 pour les enfants nés entre le®"ljanvier 202 et le 31 décembre 2QRprésentant une des

pathologies du dépistage néonatal. Du fait de cette période temporelle |égérement différente entre les
statistiques médicales et les fiches diagnostiques, il peut exister des variations a la marge concernant le nombre
ROQSYFlyidGa YItlIRSaod

[ QSELX 2A0GF GA2Yy RS 0S4 TAOKSE ROQARSY(IGATAOIGAZ2Y RS Ol a
3SYSNrfSa 6aSESsT LRARA RS ylAaaalyO0oSz GSN¥S: S
confirmation, de traitement) ainsi qules examens complémentaires réalisés.

[a=tN
>
—
—
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5.2. Données Générales

Dépistage et Refus

En 202, 625 5050nouveaunés ont été testés ehlexagoneet 34 379en OutreMer (DROM). A partir de 2020,

fSa SyTlyida ysSa Si RSLIA & iverane sotiplud SmpfabilR& Asoittul débilage2 A NS &
R QS y @000ldyveapés dépistés avec les années précédentes. En accord avec la tendance observée depuis

10 ans, il existe une diminution du nombre de naissances eAa®029 y C NJ y O SProgranfiie Rd&i@ia A 2 y | dz
de Dépistage Néonatadst quasiment exhaustive, les refus ne concernant @@@enfants en2024, soit 010%.

bSIYyY2Ayas €S y2YONBE RS NB¥Fdza aSyoftS Sy Fdz@AYSyi Y3
2024. Depuis lamise enplacedeS¢ i NB & wS3IA2y |l dzE RS 5SLAadl3asS bs2 - f
de leur recensement, leur nombre est passé de moins de IABa

2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024
NN dépistés 761 841 743 431 728 341 703 297 715 759 702 786 706 465 689531 637508 625505
Hexagone
Refus 263 265 271 247 328 295 358 420 493 603
NN dépistés 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39 035 40 645 39 769 38 625 34 379
Outre Mer
Refus 4 12 7 10 15 14 20 19 8 25

NN dépistés 809078 791387 775961 750814 763706 741821 747110 729300 676133 659 884
France Refus 267 277 278 257 343 309 378 439 501 628

Taux 1/3 030 1/2 857 1/2 791 1/2 921 1/2 227 1/2 401 1/1 976 1/1 661 1/1350 1/1051

Tableau D : Evolution du nombre de nouveaés dépistés et du nombre de refus depuis 2014

700 0,10%
600 0,09%

" 0,08%
< 500 0,07%
0,06%

é 0 0,05%
£ 300 0,04%
§ 200 0,03%
0,02%

100 0,01%

0 0,00%

2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024
Année

mmm Refus ==@==Pourcentage de refus

Tableau D& : 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
OSNIIFAya GSNNRAG2ANBad 5dz FIAG RS& FlI Aof Si@rsisena@imeOi A Fax
tendances observées sont spécifiques aux années en cours ou retrouvées de fagon plus pérennes.

2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

Auvergne Rhone-Alpes 4,6 4,7 4.8 55 51 10,4 8,7
Bourgogne Franche-Comté 3,0 3,1 3,1 6,4 53 7,9 8,6
Bretagne 2,2 2,2 2,2 49 8,2 7.8 6,6
Centre Val de Loire 2,8 2,8 2,9 6,9 7,5 3,6 11,9
Grand Est - - - 3,2 2,3 4,8 15,8
Hauts de France 2,4 2,4 2,5 2,9 59 51 52
lle de France 4.4 4.4 45 49 7,1 8,7 11,4
Normandie 1,5 1,5 1,5 6,1 7,6 6,3 14,3
Nouvelle Aquitaine 2,2 1,6 1,7 53 55 9,2 10,1
Occitanie 8,4 8,4 8,5 10,1 10 11,7 9,6
PACA-Corse 3,7 3,8 3,6 3.4 4,1 4,6 59
Pays de la Loire 1,4 1,3 1,3 3,5 4,1 6,3 6,2
Hexagone

Guadeloupe 6,1 5,8 5,6 4,1 10,6 2,2 49
Guyane 1,2 1,2 1,2 4,9 3,9 - 3,0
Martinique 16,0 15,9 17,0 13,7 14,0 6,0 44,9
Mayotte - - - 1,0 - - -
lle de la Réunion - - - 5,9 4,5 3,8 6,6

Outre-Mer
Total 3,4 34 3,5 3,4 6,0 7,4 9,5

Tableau DS&3: Evolution duauxde refuspour 10000 naissances vivantear région entre 2018 et 2@2
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Nombre de NN Testés

Refus
(pour 10 000

naissances )

Auvergne Rhone-Alpes 78 190 68 8,7
Bourgogne Franche 22 048 19 8,6
Bretagne 28 930 19 6,6
Centre Val de Loire 21 901 26 11,9
Grand Est 46 808 74 15,8
Hauts de France 57 375 30 52
lle de France 154 130 175 11,4
Normandie 29 345 42 14,3
Nouvelle Aquitaine 48 509 49 10,1
Occitanie 50 000 48 9,6
PACA-Corse 52 788 31 59
Pays de la Loire 35481 22 6,2
Hexagone 625 505 603 9,6
Guadeloupe 4 058 2 4,9
Guyane 6 765 2 3,0
Martinique 2 896 13 44,9
Mayotte 8575 0 -
lle de la Réunion 12 085 8 6,6
Outre-Mer 34 379 25 7,3
Total 659 884 628 9,5

Tableau D&l : Nombre denouveaunés testésnombreet tauxde refus par région en 2@2

En 202, le DNN a permis de dépisted®@4 Sy ¥l yia Yl fl RSas &2A0 dzyS58BYOARSyOS
enfants dépistés 109 hyperphénylalaninémies (HPP), 19 hyperplasies congénitalesiniésales (HCS), 642

syndromes drépanocytaires majeurs (SDM), 242 hypothyroidies congénitales (HC), 113 mucoviscid@8es (CF),

MCAD, 5 déficits primaires en carnitine (CUR)L aciduries glutariques de type 1 (GAAhomocystéinuries

(HCY,)6 aciduries isovalériques (IVRLCHAB-, 8 tyrosinémies de type 1 (TYR)

*Déficit en acyiCoA déshydrogénase des acides gras a chaine moyenne

**Déficit en 3hydroxyacyiCoA déshydrogénase des acides gras a chaine longue
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5.3. Dépistage Phénylcétonurie

Le dpistage néonatal de la phénylcétonurie existe en France depuis 1972. Depuis, plus détientédlions
de nouveawnés ont été testés pour cette pathologie.

{A £Q202SO0GAFT RS OS RSLA&GIFIAS NBAGS f I ndsl&uBas @IMESS (i 2 Y dzNR
ROKELISNLIKSYyeflftlIyAySYASE a2yl RAFIy2aGAl1jdzSSad ! Ayairs

- Les déficits en phénylalanifgydroxylase. Ces derniers comprennent

A La phénylcétonurie (PCU) définie par une phénylalaninémie de confirmatg80 >
kY2tk[ X ySOSaaAadlyd FE2NR dzy GNIXAGS "
distinction entre PCU classiques et PCU atypiques en concordance avec le cons
européen. Depuis 2018, les données de la phénylcétonurie ne sont plus présentées
distinguant les PCU classiques et les PCU atypiques.

A Les hyperphénylalaninémies modérées (HPM) définies par une phénylalanidémie
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 catégb@x et
recevront alors un traitement. Cependant, la grande majorité des HMP le resteront et
peuvent étre considérés, a posteriori, comme des fpasitifs.

- Les déficits du métabolisme de la tétrahydrobioptérine. Ces formes sont également appelées
« déficits encofacteur» ou «formes malignes.

En202x f QAYOARSYyOS Sy CNI y OS4987%4 dnfantstmigl§iysy. EnGaplitadtyed NS S &
G65SYFLyGaoz f QAy OB 658 @ricbnst&iciuine incidehdeBtabiR ourda PCU sur lesédesn
FyysSazr GFyRA& jdzS f QAYyOARSYyOS RS fQlat O6F2N¥YS o0SYyA
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 dépistageassage de 180 a 120 umol/L en 2022).

En 2024, des Réunions de Concertation Pluridisciplinaires ont été organisées conjointement entre la filiere G2M
S tF /2YYAaairzy . A2t23ASod /Sa NBdzyAzya 2yiG LISN¥YAa RC

[QFylfeasS RSa LISNF2NXIyOSa RS OS RSLAadGr3aIS | O2yRdzA i
ces seuils en juin 2024.Désormais, le seuil de retest est fixé a 120 pumol/L (au lieu de 100 pmol/L) et le seuil
RQFOGA2Y t wmpal2eywii)x|[ 6 dz £ A Sdz

[ S& RSfl A& OFfOdzZ Sa t LI NIANI RSa FTAOKSE RQARSYUGATAOL
LJ2 dzNJ ,denémeque les délais de prélevement et de résultat de la PCU.

Pour la PCU

- Délai de prélevementmédiane a Jours,
- Délai de résultat du prélévemenmédiane a 6 jours,
- Délai de confirmation diagnostiquenédiane &8 jours.

t 2dzNJ £ Q1 t a

- Délai de prélevementmédiane a 3 jours,
- Délai de résultat du préléevemenmédiane a 6 jours,
- Délai de confirmation diagnostig : médiane al3jours.

I Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [
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PCU- Données depuis la mise en place du dépistage de la phénylcétonurie

Nombre de NN N:‘:::::E:E Nombre de N:_l:::::e:e Fréquence Fréquence
testés malades HPM - PCU PCU + HPM
PCU F. Maligne
Auvergne Rhone- 4 168 269 73 S 7 1117514 18438
Alpes
Bourgogne 1610 709 158 TE 1 1! 11672 1 7527
Franche-Comté
Eretagne 1633 094 76 33 0 11 214886 1014353
Centre Val de 1219 113 B3 13 0 1119 351 114 3BT
Loire
Grand Est 3 468 341 23z 161 15 1!/ 11678 107333
Hauts de France 4 112 194 334 150 2 1112 312 1/ 5000
lle de France & 343 029 455 513 17 1118 296 115510
MNormandie 1842 776 5 49 1 1112 451 1/9354
MNouvelle Aquitaine 2 258 360 124 gz 1 1118 213 1110965
Occitanie 3192 901 209 55 0 1115 277 1aT772
PACA-Corse 2 966 971 15 Ea 2 1113 800 117 747
Pays de la Loire 2 821814 17 & 3 1124 118 1113 765
Hexagone 37 637 571 Z 410 1800 49 1115 617 118 340
Guadeloupe 272 598 4 2 1 11 68 150 1145433
Guyane 225 907 ] 1 ] - 1/ 225907
Martinique 225 628 g 3 0 1128 204 1! 20512
Mayorte 212 684 ] ] ] - -
lle de la Réunion 605 191 5 g 2 14121038  1/55017
Outre—Mar 1542 008 17 12 3 1190706 1153173
Total 39179579 7427 1512 5z 1116 143 1019243

Tableau PCU : Dépistage de la phénylcétonurie depuis sa mise en place (1972)
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Carte PCU : Incidence de la phénylcétonurie par région depuisiis en place (1972)
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Carte PCA2 : Incidence des hyperphénylalaninémies (PCU + HPM) depuis sa mise en place (1972)
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PCU- Données 2024

Nombre Malades Autres
Région de NN PCU Fréquence i i
testés HPM Fréquence Fréquence For.me
HPM HPM+PCU Maligne
Auvergne Rhone- 78 190 8 1/9774 15 1/5213 1/3 400 0
Alpes
Bourgogne 22048 1 1/22 048 5 1/4 410 1/3675 0
Franche-Comté
Bretagne 28 930 1 1/28930 2 1/ 14 465 1/9643 0
Centre Val de 21901 1 - 0 - 1721901 0
Loire
Grand Est 46 808 3 1/15603 1 1/4808 1/11702 0
Hauts de France 57 375 7 1/8196 6 1/9563 1/4413 0
lle de France 154 130 7 1/22019 17 1/9 066 1/6422 0
Normandie 29 345 1 1/29 345 1 1/29 345 1/14 673 0
Nouvelle 48 509 2 1/24 255 3 1/16170  1/9702 0
Aquitaine
Occitanie 50 000 12 1/4167 7 1/7143 1/2632 0
PACA-Corse 52 788 1 1/52788 5 1/10558 1/8798 0
Pays de la Loire 35481 0 - 3 1/11827 1/11827 0
Hexagone 625 505 44 1/14 216 65 1/9623 1/5739 0
Guadeloupe 4058 0 - 0 - - 0
Guyane 6 765 0 - 0 - - 0
Martinique 2 896 0 - 0 - - 0
Mayotte 8575 0 - 0 - - 0
lle de la Réunion 12 085 0 - 0 - - 0
Outre-Mer 34 379 0 - 0] - - 0
Total 659 884 44 1/14997 65 1/10152 1/6 054 0

TableauPCU2 : Résultats du dépistage de la phénylcétonurie er4202
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PCU- Evolution 201 5-2024

2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

NN testés 761841 743431 728341 703297 715759 702786 706465 689531 637508 625505
NN malades PCU 37 37 33 51 48 57 46 57 47 44
Incidence 1/20590 1/20093 1/22071 1/13790 1/14912 1/12330 1/15358 1/12097 1/13564 1/14 216
NN avec HPM 41 31 43 58 40 41 65 60 81 65

Incidence PCU +

HPM 1/9767 1/10933 1/9583 1/6452 1/8134 1/7171 1/6365 1/5893 1/4981 1/5739

Tableau PC3 : Evolution du dépistage de la phénylcétonurie en France métropolitaine depuss 201

Outre-Mer 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024
NN testés 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39035 40645 39769 38625 34379
NN malades PCU 0 1 1 1 0 0 0 0 0 0
Incidence - 1/47 956 1/47 620 1/47 517 - - - - - -

Tableau PCY : Evolution du dépistage de la phénylcétonurie en Odier depuis 20%

2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

NN testés 809078 791387 775961 750814 763706 741821 747110 729300 676133 659884
NN malades PCU 37 38 34 52 48 57 46 57 47 44
Incidence 1/21867 1/20826 1/22822 1/14439 1/15911 1/13014 1/16242 1/12795 1/14386 1/14 997
NN avec HPM 51 32 43 58 40 41 66 60 81 65

Incidence PCU +

HPM 1/9194 1/11306 1/10077 1/6826 1/8678 1/7570 1/6671 1/6233 1/5282 1/6054

Tableau PCH : Evolution du dépistage de la phénylcétonurielgance depuis 2L

[ QI Yy 8 6&st marguée par ungoursuite de laRA YA y dzi A 2y R $a pHéylsgoukieysd ¢a®S RS
recenses, 1/4 216. Par allleurs, il est a noter qu'en 202omme en 203, aucun cas de phénylcétonurie, ni
ROKELISNILIKSFEeVY2RENBFSYRlI SGS RSLIAAGS REyhear. £ S& RSLI NI SY
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Fiches Diagnostiques

Au " novembre2025, le CNCDN a récupétd6F A OKS&8 RQARSYGAFAOIGA2Y RS Ol a ad

Ont été exclues

- 9fiches correspondant a des faux positifs,
- 33FAOKSa NBUOUNRAzOIF yi dzyS | dziNBE SdiA2f23AS t QK&

Au final104fiches ont été exploitées pour la phénylcétonuB8R QS Y T yia O2y FANNSA LIKSyef
et66RQSY FI y i a LINGrahénglaldniyiéimie geyntineit& modérée (HPM).

[ S& FAOKSa O2YLINBYyySyid RS&a AYyF2NXNIGA2ya ISYSNIf QA
confirmation et en rapport avec le traitement.

Fiches Diagnostiques z Données générales

Surls104F A OKS& SELX 2AGSS&ax S &aSES RS f QSyedafitd 61K A G LINB
étaient de sexe masculin.

Information Générale Effectif ler Quartile Médiane 3éme Quartile Moyenne
Terme 103 38 39 40 38,7
Poids & la naissance 101 2990 3300 3650 3262,8
(en grammes)

TableauPCBY ¢ SNIYS> t2AR& RSa SyFlLyidsa ddSAyta RS t

30 4 20

Effecitf
Effectif

26 27 28 29 30 31 32 33 34 35 36 37 38 39 40 41
Terme en Semaines d'aménorrhées (SA) %

Poids en grammes

Graphigue PCU: Terme et Poids®& Sy Tl yia GGSAydida RS t/! 2dz RQIt

Délais
Les délais présentés sont calculés a partir des fiches. lls sont oltettasacon suivante :

- Délai de prélevement délai entre la date de réalisation du prélévement et la date de
naissance.

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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- Délaiderésultaty RSt FA SyiNB I RIFIGS RQ2060GSyiAz2y RSa 1
de naissance.
- Délai de diagnosticdélai entre la confirmation diagnostique et la date de naissance.

[ QK& LIS NLIK S yperimanéniteyhd neSe¥sikabt pas de traitements, le délai de traitement ne peut étre

calculé.
Nombre de PCU
Délais fiches de
malades Minimum 1er. Médiane 3em§ Maximum Moyenne
Quartile Quartile
Délai Prélevement 38 2 3 3 3 4 3
Délai Résultat 38 4 5 6 7 10 6
Délai Diagnostic 38 3 7 8 10 3 10
Tableau PCU : Délais en jour de prise en charge des enfants atteints de PCU én 202
Nombre de HPM
Région fiches de -
malades Minimum ler — pediane  °MC  Maximum Moyenne
Quatrtile Quartile
Délai Prélevement 66 2 3 3 3 5 3
Délai Résultat 65 4 5 6 6 9 6
Délai Diagnostic 66 0 9 13 18 27 14

Tableau PCI8 : Délais en jour de prise en charge des enfants attétn®| t a &Y H A H

Données du dépistage
Le dosage de la phénylalanine de dépistage a retrouvé des taux de phénylalanine alla@ral/L a

1542,0umol/L.

Pour les enfants atteints de PCU, la phénylalanine de dépistage était comprisel28ffgumol/L et1542,0
pmol/L avec une médian& 598,5umol/L.

t2dzNJ £ Sa SyFlyda FidSAyda RQltaz €I (0@ GYRIet557)0y Ay S RS
pmol/L avec une médianeX935 pmol/L.

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Graphique PCA2 : Distribution de la phénylalanine de défage (en umol/L) chez les enfants atteints de PCU
2dz RQl td4 Sy HnAH

Fiches Diagnostiques z Confirmation

¢
@)

[ $4 SElFYSya RS O2yFTANXNIGAZ2Y NBI f A Zagdépisapgesantun dsadel R NB
RS O2yFANNI(GA2Y RS LKSyetltlyAyS LXFavYlFdAldzs$S 2dz
phénylalaninémie est > 360 uM au contrdle) et le dosage des ptérines urinaires.

ax

Sur leslO4fiches saisie®6 (92,3%) précisant le dosage de confirmation de phénylalanine.

La réalisation des autres examens de confirmation est conditionnée par le diagnosticH®sEversus PCU.

Examens de Information Oui
confirmations disponible Effectif Pourcentage

Bioptérines Urinaires 85 80 94%

-PCU 27 27 100%

- HPM 58 53 91%
Test au BH4 104 30 29%

-PCU 38 25 66%

- HPM 66 5 8%
Sensibilité au BH4 o
(PCU uniquement) 23 11 48%

Tableau PC9 : Examens de confirmations réalisés dans le cadre du dépistage de la PQU@tldé a 4S5y H N H
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5.4. Deépistage Hypothyroidie Congénitale

Le dépistage néonatal de Q K & LJ2 (i K @ NP QHRCA &ist©eh YranBe/depiiis T988. Depuis, plus de trente
cing millions de nouveanés ont été testés pour cette pathologie.

Au sein des hypothyroidieongénitales, on distingue

- Les ectopies thyroidiennes,

- Les athyréoses,

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

En 202, 242 nouveaunés ont été pris en charge pour une hypothyroidie congénitale &opies, 39
athyréoses,121 glandes en place efl2 R2y &4 €S @de L) 3S yQlF LI a SiS LINBOAA
f QK@ LJ2 1 K& N2 ORA S 2 @7 svecigsivariatibnS ré@ondies Mé&ropolitaines allant d2869 a

1/1793
Les hypothyroidies transitoires @2 y i LI & LINBOA&ASS& RlIyad fSa&a R2yySSa LINE
[ S& RStFrAa OFfOdzZ S&a £ LI NIANI RSa FAOKSA RQARSYGATAOI G

- Délai de prélevementmédiane a 3 jours,
- Délai de réceptiona buvard : médiane a 7 jours,
- Délai de confirmation diagnostiquenédiane al0jours.

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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HCzsT 11771 A0 AAPOEO 1 A EOA AT DI AAA AO Ai PEOOACA AA 1 6F
Région Nombre de Malades rypotyroidie - Btologie Fréquence
NN testés Ectopie Athyréose Glandes en Non typées
Place
Auvergne Rhone-Alpes 3902573 1253 492 283 396 82 1/3115
Bourgogne Franche-
P 1419 379 536 215 82 194 45 1/2648
Comté
Bretagne 1609 225 599 260 112 208 19 1/2687
Centre Val de Loire 1219113 392 211 68 103 10 1/3110
Grand Est 3032443 1075 394 242 379 60 1/2821
Hauts de France 3742 060 1333 550 237 501 45 1/2807
lle de France 7 745579 2533 968 445 1035 85 1/3058
Normandie 1842776 570 236 172 148 14 1/3233
Nouvelle Aquitaine 1984 324 635 203 104 255 73 1/3125
Occitanie 2 853 581 705 241 177 254 33 1/4048
PACA-Corse 2715737 833 360 189 244 40 1/3260
Pays de la Loire 2501 588 726 323 159 224 20 1/3 446
34 568 378 1/3089
Guadeloupe 268 993 21 2 2 12 5 1/12 809
Guyane 225907 42 2 2 14 22 1/5379
Martinique 221 086 21 3 5 10 3 1/10528
Mayotte 212 684 11 0 0 3 8 1/19335
lle de la Réunion 605 191 124 19 13 29 63 1/4881

Qutre-Mer

1533 861

1/7 004

Total

Tableau HA Y

36 102 239

wSadz G Ga

11 409

4479

2292

Rdz RSLIA&aGlI3IS RS

4009

627 1/3164

f énlplackldr8)e N2 ORA S O2y
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HCz Données 2024

Malades
Région Nombre ’de . . Glande en . Fréquence
NN testés Ectopie Athyréose Place Non Typee Total

S R A A S
R R
Bretagne 28 930 5 1 6 0 12 1/2411
Cenvevaldelore  zer 3 . . : —_— oam
_Gr;nd_Es_t ______ 4;8(_)8_ 1 _5 _____ , o L 1; N | _1/_2;Ot; o
;—ia;ts:ieiFr;ncie B | 75;3;57 1 11 77777 L e , 3; N | 71/71;9; o
;Ie:ie;ra;c; 77777 1 5:1 17307 1 15 77777 s P S 5; N | 71/72;0; -
Nomande pas 2 o . o s Lsms
NoweleAquiane  4asos s ;o ;o 0o s
ccctane o0 1 _— s o 0 usoo
PACA-Corse 52788 3 6 8 0 17 1/3105
Paysdelalore a3 . s . W s
Hexagone 625 505 64 39 121 12 236 1/2650
Guadeloupe 4058 0 0 0 0 0 -
owere s 0 o . o L wems
Veriniqe 206 0 o 0o 0o o -
;\Aa:/ot;e 7777777 875775777770 77777 o o o 0 777777?777
lle de la Réunion 12 085 2 1 2 0 5 1/2417
Qutre-Mer 34 379 2 1 ] (0] 6 1/5730
Total 659 884 66 40 124 12 242 1/2727

TableatHGH Y wSadzf (F 48 Rdz RSLIAN&GlI IS4RS f QKeLRGKeNRORAS 02
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CarteHGH Y LY OARSYOS RS f QKBLR GHMNRBORAS O2y3ASYyAdltS LI NJ
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HCZz Evolution 201 57 2024

2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

2015

NN testés 761841 743431 728341 703297 715759 702786 706465 689531 637508 625505
NN malades 263 315 315 302 296 286 275 277 257 236
Ectopie 91 88 98 83 72 78 73 83 67 64
Athyréose 44 50 47 45 36 41 50 51 48 39
Glande en place 122 169 164 155 180 154 141 136 133 121
Non typées 6 8 6 19 8 13 11 7 9 12
Incidence 1/2 897 1/2360 1/2312 1/2329 1/2 418 1/2 457 1/2569 1/2489 1/2481 1/2 650
Tableau H@Y 9 @2f dziA2y Rdz RSLIA&GFIAS RS f QI &LR2GKENBRORAS / 2V

NN testés

NN malades

Ectopie

Athyréose

Glande en place

Non typées

Incidence

2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024
47 237 47956 47620 47517 47 947 39 035 40645 39769 38625 34379
7 6 10 3 9 6 9 4 7 6
0 1 1 0 0 0 0 1 1 2
1 2 1 1 1 1 1 0 0 1
5 2 6 2 5 5 8 3 5 3
1 1 2 3 3 0 0 0 1 0
1/6748 1/7993  1/4762 1/15839  1/5327 1/6 506 1/4516 1/9942 1/5518 1/5730

TableauHG4 : Evolution du dépistage deQ 1 & LJ2 i K& NP ORA S -MeRd¢pmiS308 I £ S Sy h dzii NB

2015 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

2016

NN testés 809078 791387 775961 750814 763706 741821 747110 729300 676133 659 884
NN malades 270 321 325 305 305 292 284 281 264 242
Ectopie 91 89 99 83 72 78 73 84 68 66
Athyréose 45 52 48 45 37 42 51 51 48 40
Glande en place 127 171 170 156 185 159 149 139 138 124
Non typées 7 9 8 21 11 13 11 7 10 12
Incidence 1/2 997 1/2465 1/2388 1/2 462 1/2 504 1/2 540 1/2631 1/2595 1/2561 1/2727
Tableau HGEY 9 @2f dziA2y Rdz RSLIA&GFIAS RS QI 8 IKENRORAS / 2V

En 202X

I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
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Indicateurs

t 2dzNJ f QK8 LR GKe8NRORAS O2y3aSyAidrisSs £ LI NIAN RS&E TAOKS:
Ll2aarofS RS NBO2yailiNHZANB OSNIIFAYy&a AYRAOFGSdaNBE RSYI YR
concernés lesindicateur§d f QS G LIS RS 02 y Fdélaidelcanfirrdation & festsHe/ cdriirinatigndzS
réalisés.

[ FNBIdzSyO0S Sy LRLJzZ FdAz2y ISYSNI{fS RS f QKeLR(iKeéNRORA
Indicateurs - Délais

Au P novembre 2024,le CNCDN a récupér®6 ¥ A OKSa RQARSYUGAFAOLFGAZY I &
congénitalede 202.

96fiches ont été exclues27 hypothyroidies transitoiresl 6 faux positifs 34 fiches non conclues.

Aufinal,219F A OKSa 2y G SGS SELX 2A(SS &e déld dehpiélevoniedt nigdiakKestN® ORA S
3 jours, le délai de résultats médian est de 7 jours et le délai de diagnostic médian est de 10 jours.

[ Sa FTAOKSA O2YLINBYyYySyl drtBication, get dfdldfdtiand rélativies a8 GepiGags, de§a R QA
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 générater validées par les CRDNertains comptabilisent les cas par date

RS NBOSLIiA2Y adzNJ £t QFyysSS Fft2N&R 1jdzS tSa FAOKSa az2yi
discordances.

I 2y OSNYy Iyl t8a SEIFIYSya RS O2yFANXNIGAZ2YZEZ wmnn 2 RS& Sy
biologie de confirmation €97,3% ont eu au moins une imagerie de confirmation.

Fiches Diagnostiques z Données générales

Infor’m'fltlon Effectif ler Quartile Médiane 3éme Quartile Moyenne
Générale
Terme 218 38 40 41 39,0
Poids a la naissance 214 2851 3235 3620 3169,7
(en grammes)
Taille & la naissance 153 48 50 52 49,7

(en cm)

Tableau HG: Terme,Poid 3 ¢ AffS RS&a SyFlyda GiSAayida RQKeLR
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Fiches Diagnostiques z Données dépistages

Sur le219fiches exploitées200fiches disposaient du résultat de dosage de la TSH prélevée a J3. Les dosages
étaient compris entre3,2 (faux négatif du dépistage néonatal) @G0mUI/L avec une médiane db,1 mUI/L.

d'Hypo-It-I)q/)ljs)'l' die Effectif ler Quartile Médiane 3éme Quartile Moyenne
Ectopie 57 75 138 207 144,4
Athyréose 34 95 175 270 180,5
Glande en Place 109 19 24 64 63,4
Total 200 23 65 171 106,4

TableauHGY ¢{1 RS RSLIA&GI IS S yhypothyraidie coRderitaleSeyf FaR y i a | GG SAY U

Fiches Diagnostiques z Confirmation

puly
N

t 2dzNJ £ S48 KeLRIKeNRORASAa O2y3asyArilrtSazr tSa SEFYSya
scintigraphie) et sur les examens biologiques (TSH, T3 et T4).
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Sur le219 enfants, 114 (52,1%) ont eu a la fois une échographie et une scintigrapt8,(49,7%) ont eu une
seule imageriee6 (27> 0 y Q2y G Sdz | dzOdzy S AYlI ISNAS®

Scintigraphie
Oui Non
Effectif Pourcentage Effectif Pourcentage
Ectopie (NR=2) 55 93,2% 4 6,8%
Athyréose (NR=4) 21 63,6% 12 36,4%
Glandes en Place (NR=16) 74 63,8% 42 36,2%
Total 150 72,1% 58 27,9%

Tableau HBY wSI f A&l GA2Yy RS fF AO0OAYGAINI LIKAS RS20MINRFANNE (A

= Non Répondant)

Echographie
Oui Non
Effectif Pourcentage Effectif Pourcentage
Ectopie (NR=7) 49 90,7% 5 9,3%
Athyréose  (NR=2) 31 88,6% 4 11,4%
Glandes en Place (NR=5) 97 83,6% 19 16,4%
Total 177 86,3% 28 13,7%

TableauHOY wSlkf A&l GA2y RS f OSOK23INI LIKAS RS O2YyHWRII GAz2Y
Non Répondant)
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5.5. Deépistage Hyperplasie Congénitale des Surrénales

Le dépistage néonatal de Q K & LIS NLJt | adesSurrénalggBGSY éxisteé dén France depuis 1995. Depuis,
plus devingt-quatre millions de nouveaunés ont été testés pour cette pathologie.

A noter que depuis le®ljanvier 2015, il existe des seuils différenciés selon le tatenka naissance (32 a 33 SA,
34 a 35 SA, plus de 36 SA). De plus, et suite a la Décision n°2017.00399/DC/SEESP du 22 mars 2017 du college de

fl1 1 Fdzi8S 1 dzi2aNAGS RS {IyidisST t£S R2&l 35S nRSnéstavantd@x hl t
semaineR QlF YSY2NNKSS 6{!0® [QFINNXk(G Rdz RSLWAA&AGIF3IS RS & L
ysSa @ryd ow {! | SGS OGS RIya fQI! NNsGS Rdz HH NJ

dépistage néonatal recourant a des examersiblogie médicale. Ainsi depuis & rhars 2018, le dosage de la
MT hilt yQSaid LX dza STFSOGdzS LI2dzNJ f S G¥Fa iy (&2 derglpdza A | fy
RQSYyTlyida RSLA&GSA Sald Y2Aya AYLERNIFIyYydo®

En 202, 19 nouveaunés ont été pris en charge poune hyperplasie congénitale des surrénalekd formes

classiques avec perte de g20 formes virilisantes JAZNS & ® [ QAY OA RSy O0S Sy CNI yO0S RS
surrénales estde B4 244 QF YY SSYH NJ dzSSa fiJr NJ dzy S F2NIS oFA&aasS Rdz y2V
des surrénaled.es données de 2025 nous aideront a savoir si cette baisse est temporaire ou si elle marque une
tendance durable.

En plus de ceB9hyperplasies congénitales des surrénales@perte de sel ou virilisante, on compte également
5formes non classiques 8tformes incertaines.
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HCS-$TTT1 A0 AADPOEO T A T EOA Al i AAA AO Ai PEOOACA AA 156

Hyperplasie congénitale des Autres formes

surrénales
Région Nombre ’de Malades Forme Forme Fréquence
NN testés ) Forme Forme non . .
classique avec . .. f incertaine ou
virilisante pure classique
perte de sel autre

Auvergne Rhone- 2817 953 150 130 20 7 7 1/18786
Alpes
Bourgogne Franche- 1017 120 49 42 7 4 0 1/20758
Comté
Bretagne 1041778 57 47 10 5 3 1/18277
Centre Val de Loire 767 192 33 26 7 4 5 1/23248
Grand Est 1 804 106 82 65 17 9 11 1/22001
Hauts de France 2 555 149 121 108 13 14 8 1/21117
lle de France 5295 599 249 224 25 40 18 1/21267
Normandie 1229 285 83 70 13 10 7 1/14811
Nouvelle Aquitaine 1325188 76 65 11 14 6 1/17 437
Occitanie 1781092 92 76 16 6 2 1/19 360
PACA-Corse 1814075 63 56 7 3 1 1/28795
Pays de la Loire 1616 633 80 64 16 6 4 1/20 208
Hexagone 23065 170 1135 973 162 122 72 1/20 322
Guadeloupe 180 815 9 9 0 2 0 1/20 091
Guyane 225 368 0 0 0 1 0 -
Martinique 135978 11 10 1 2 0 1/12 362
Mayotte 212 293 6 6 0 0 0 1/35382
lle de la Réunion 558 153 77 69 8 5 0 1/7249
Outre-Mer 1312 607 103 94 9 10 0 1/12 744
Total 24 377 777 1238 1067 171 132 72 1/19691

Tableau HG$: Résultats du dépistage deQ K & LJISNIJ | A S O2y ISy Al £ S RS& & dzZNNBy
dépistage (1995)
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LAl SLL Légende
' e CRDN

Fréquence de I'hyperplasie
congénitale des surrénales

[ < 1/25 000
[] 1/20 001 - 1/25 000
[ 1/15 000 - 1/20 000
I > 1/15 000

e 1/20208

1/ 18 786

1/ 17 437
¥
1/28795
1 /19 360 g
-

T *
| |

CarteHCSL : Incidence par région de Q K & LJS NLJt | adeSurrénalgsdeguis Aaiimisé éh place de ce
dépistage (1995)
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HCSz Données 2024

Malades Autres formes
Nombre de Total .
NN testés Forme [Forme Malades Forme non Forme Fréquence
. Virilisante . .
Classique Classique Incertaine
pure

Auvergne Rhone- 78190 1 0 1 0 0 1/78190
Alpes
Bourgogne Franche- 21835 1 0 1 0 0 1/21835
Comté
Bretagne 28 561 0 0 0 0 0 -
Centre Val de Loire 21783 0 0 0 0 0 -
Grand Est 46 442 0 0 0 0 0 -
Hauts de France 56 420 4 0 4 2 1 1/14105
lle de France 150 417 6 0 6 1 1 1/25070
Normandie 28 963 2 0 2 0 0 1/14 482
Nouvelle Aquitaine 48 102 2 0 2 1 0 1/24051
Occitanie 49 593 1 0 1 0 0 1/49593
PACA-Corse 51 829 1 0 1 0 1 1/51829
Pays de la Loire 34 847 0 0 0 0 0 -
Hexagone 616 982 18 (0] 18 4 ] 1/34277
Guadeloupe 3984 0 0 0 0 0 -
Guyane 6 545 0 0 0 0 0 -
Martinique 2829 0 0 0 0 0 -
Mayotte 8410 0 0 0 0 0 -
lle de la Réunion 11884 1 0 1 1 0 1/11884
Outre-Mer 33 652 1 (0] 1 1 (0] 1/33652
Total 650 634 19 0 19 5 3 1/34244
TableatHCSH Y wS&dzA G da Rdz RSLIAAGEF IS RS f @fewfdniS dehidités)a A S O2y:

HCSz Evolution 201 572024
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PAOKES 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

NN testés 761841 743431 728341 703297 714902 702786 706465 689252 630003 616 982
NN malades 43 32 27 34 36* 33 32 38 37 18
FC PS 32 29 24 32 29 25 28 31 33 18
FC VP 11 3 3 1 4 6 4 7 4 0
Incidence 1/17 717 1/23232 1/26976 1/20685 1/19858 1/21297 1/22077 1/18138 1/17 027 1/34 277

* 3 hyperplasies congénitales non typées

Tableau HGSY 9 @2f dziA2y Rdz RSLIA&GI IS RS f QKE@ILISNLI I &AS y 3

depuis2015 (FC PS = Forme Classique avec Perte de Sel, FC VP = Forme Classique Virilisante Pure)

Outre-Mer PAOKES 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024
NN testés 47 237 47 956 47 620 47 517 47 947 39 035 40 645 39514 38043 33652
NN malades 4 1 1 1 1 4 3 2 2 1

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

FC VP 2 0 0 0 0 0 0 0 0 0
Incidence 1/11809 1/47956 1/47620 1/47517 1/47947 1/9759 1/13548 1/19757 1/19 022 1/33 652

Tableau HG8Y 9 @2f dziA2y Rdz RSILIA &Gl IS RS f OKEMIBdehuiisPOEA S O2y 3 S
(FC PS = Forme Classique avec Perte de Sel, FoMire=Classique Virilisante Pure)

2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

NN testés 809078 791387 775961 750814 762849 741821 747110 728766 668046 650 634

NN malades 47 33 28 35 37 37 35 40 39 19
FCPS 34 30 25 33 30 29 31 33 35 19
FC VP 13 3 3 1 4 6 4 7 4 0

Incidence 1/17214  1/23981  1/27713  1/21452 1/20618 1/20049 1/21346  1/18219 1/17 129 1/34 244

TableauHGSY 9 @2t dziA2y Rdz RSLIAEGI IS RS f QKB LISNIISKFERS O2y 3S
= Forme Classique avec Perte de Sel, FC VP = Forme Classique Virilisante Pure)

[ QLYY SS Hnup d3yaSi yWwIiNGjSIzSRAA MAIyNdzi A 2y RS £ QAYOARSYOS RSa

Fiches Diagnostiques
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Au ' juillet 2024, le CNCDN a récupéré et saB8F A OKSa RQARSY (A BRSOl i OK¥ LB SLIOF 3
congénitale des surrénaleke 202.

116fiches ont été excluesJ2 dzNJ f QIDALH INOSBS Ij dzQAf a4 Ql 38y af REO RSy &6 dR S LI ¢
diagnostique. Au final7¥ A OKSa 2y i SGS SELX 2AGSSa LI2dzNJ f QK& LISNLI I &

Fiches Diagnostiques z Données générales

Sur lesl7 enfants présentant une HCS et dont le sexe avait été rensel@(B68,8%) étaient de sexe masculin.

Information Générale Effectif ler Quartile Médiane 3éme Quartile Moyenne

Poids a la naissance
(engr)

Tableau HGS : TermepoidsR §
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QX

FGGSAy(ia ROKBILISNBLI I AAS O2y3Sy
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Terme (en SA)

Graphique HCS : Termeyd A 33l v OS RS3a Sy Flvia i 14 RAOKE&LISNLY I
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Délais

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

- Délai de prélevementdélai entre la date de réalisation dugevement et la date de naissance.
- Délai de résultat délai entre la date de résultat du prélévement et la date de naissance
- DélaidiagnosticY RSt I A SyGNB I RIGS RQ2060GSyiAz2y RSa NBadz i
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HCS (délais en jours)

Nombre de
Délais fiches de cas
supects Minimum 2" Meédiane  °™  Maximum Moyenne
Quatrtile Quartile
Délai Prélevement 17 2 3 3 3 3 3
Délai Résultat 16 3 5 7 8 20 7
Délai Diagnostic 16 0 2 4 7 19 5

Tableau HG%: Délais (en jours) de prélevement, de diagnostic et de traitement pour les enfants attei
ROKEILISNII I &aAS O2y3aASyA il fS RS& adNNBylfSa Sy wHnaH

Le délai diagnostic est plus cours que celui de résultat car la plupart des nendeguésentaient des
symptdmes)e diagnostic a donc été posé avant la validation des résultats.

Données du dépistage

Le dosage de la 17 OHP de dépistage a retrouvé des concentrations alzBbdenol/L 4864,0nmol/l avec
une médiane 856,5nmol /L.

Fiches Diagnostiques z Confirmation

Le statut connu/soupg¢onné/neeoupconné de la maladie au moment du résultat du dépistage est présent chez
oc RSa Sy¥FIyiaaod [4enfantge3 B4, soliptoniEe chgDazBant®d8 &b), non soupconnée
chez3 enfants (L7,6%).

[ LINBaSyOS 2dz tQloaSy0S RS #eedafits at81@ (hIHdpslzadfantsS G A G 1
présentaient des signes cliniques.

Anamnése Oui Pourcentage
Signes Cliniques (n=16) 13 81,3%
- Anomalies des OGE (n=16) 7 43,8%
- Vomissements (n=16) 0 0,0%
- Absence de prise de poids (n=16) 7 43,8%
- Autres (n=16) 2 12,5%

Tableau HG8Y { A3y S& Of AyAljdzSa [INB&aSyi{EsSad LI N £Sa SyFryida |
de la confirmation diagnostique en 242
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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
desDROM ha 05SLI NISYSydaaSN WG Ia 8 NEMERBIUNEHES BrCphaczieNS
Hexagonesn 1995 chez les populations a risque. Depuis, plus de sept millions de nendésant été testés

pour cette pathologie.

En Hexagone le dépistage de la drépanocytoggait ciblé et limité aux enfants dont les parenétaient
originaires de régions a risqu2 dza |j dzQdvembre 2024, date a laquelle son dépistage a été généralisé 2
f QOSyasSyof S -nBsSHansyed MRIVONZ il exisiit déja une généralisation de ce dépistage a

f QOSyasSyof Sn&RSa y2dz0S| dz

En 202, 421 266 nouveaunés ont bénéficié du dépistage de la drépanocytost6(887nés enHexagonest
34 379nés en OutreMer : Guadeloupe, Guyane, Martinique, Mayotte, La Réunion).

Le dépistage de la drépanocytose repere

- Les syndromes drépanocytaires majeurflomozygotes SShétérozygotes composites S ou E

P OKEFE Il aaSYAldz$Sasz {/ slepprd & la présentedhy /hks@Bme domindnte)l 6 >
- [ Sa a@yRNBYSa i GKIflFaasSYAldzSa | gSO dzyS F6aSyoOS 2dz
- LalINBEASyO0S RQKSY23ft20AYS y2NXI S 0f§héterdzygoties. | 442 OA S S

En 202, 642 nouveaunés ont été dépistés atteints de syndrome drépanocytaire majBab én Hexagoneet
78en OutreMer). Cela représente une incidence dé&36 en population ciblée (586 enHexagoneet 1/441en

Outre-Mer). En population générale, cela représente une incidence de de 281101 109 en Hexagoneet et
1/441en OutreMer).

En 202, 12464 nouveaunés sont hétérozygotes AS pour le géne codant ta-gkobine (allele S associé a un
allélenormal). CesnouveaiSa yS az2yid LI a YItFRS&azr Afa az2yd L2 NISdzNE
sont susceptibles de transmettre a leur descendance.

En 2019, le passage du dépistage de la drépanocytoslALDITOF dans certaines régions ne permet plus de
RSGSOGSNI t QSyaSyoftS RS& KSGSNRI &@3203S8a LERNIFYyd fQKSY2
LRNIIFYyGd tQKSY23f20AY SstiméeSaid R2y O FT2NISYSyd az2dza
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Drépanocytose - Données depuis la mise en place du dépistage de la drépanocytose

Syndrome Drépanocytaire

Hétérozygotes HbS

- Nombre fje Malades .
Région NN testés SDM Fréquence N Autres Fréquence AS AC
SDM SS sc Sathal SDM AS sur les NN ciblés
ﬁlup":;g”e Rhone- 735471 718 1/1024 537 119 44 18 12888 1/57 2543
Eco"ri:?éog”e Franche- 126 609 127 1/ 997 102 16 5 4 2799 1/45 514
Bretagne 69 940 163 1/429 116 22 19 6 3171 1/22 305
Convevaldelore | 1ssm1 s ier | 2 4 12 8 | s wzm ||
cadest | smem w0 wiom | e s w8 | s us | 2ue
vamsdorrnce | ssssm asm wvioms | s s 0w w0 | s ase | e
]e ;e Firanicei o 737122726; o 615; . *1/~50; 7471937 . 142; o 47367 . 7967 71171 6;77 . ;/ 2; 77 ;3 8;6
Nomende | wseest o aveos | w8 s 2 s | s=m  wm |
NowsloAquine | 7oz o wmer | e s 0w w | e wm | ims
owieie | ssos o wnem | me s o w | rem ass | 2o
pacacose | i s wsows | we s w0 1 | 1 wam | 2me
;ayisd;IaiLo;ei 1 1:)5;7; o ;197 . 71/761; . 27277 . 7667 o ;47 . 737 . 6;68; - ;/2; 77 78072
6907 329 187 308

Guadeloupe 243 327 806 1/302 598 170 31 9 9311 1/26 2781
cwae | weimm  em  wme | s sms 13 s | sus  wws | sew
_Ma;ini;ue_ I 1_75;98_ o ;13_ ) _1/_34I ) 3_55_ ) _12; o ;8_ ) _7_ ) 6_17_1 o 1_/2_8 1 ;5;0
vayte | meer s wem | w2 s 12 o7 | em  um | w
ledelaRamion | szzms  us  wsem | w3 1 2 | sume s || 1z
Outre-Mer 1252128 2704 1/463 1927 655 94 30 49 168 1/25 9381
Total 8159 457 12 349 1/661 8638 2719 773 224 236 476 1/35 49711

TableauDrépanagl : Dépistage ciblé de la drépanocytose en France depuis la mise en place de ce dépistage

(1989)

I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Légende
e CRDN
Fréquence de la drépanocytose
[ J<1/2000
[ J1/1100 - 1/2 000
I 1/550 - 1/1 099
Bl > 1/550

-
0 100 200 km * i}

L I

CarteDrépanem Y LY OARSYOS RS fI RNBLI y2 O8I Znés8épist#ts WOUNS IA 2y &
drépanocytose depuis la mise en place de ce dépistage
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Drépanocytose z Données 2024

Nombre de NN Nombre de % de la Malades Fréquence
Région testés toutes NN testés population sur tous les NN sur les NN testés

maladies SDM Ciblée SDM testés Drépano
Auvergne Rhone-Alpes 78 190 45 590 58,3% 53 1/1475 1/860
mreee e wm a0 ww e
Bretagne 28930 9625 33,3% 16 1/1808 1/602
Comvevaldelore neot  wen % s use es
crages woos  mew  sesw 2 vzem iz
wsdeFance | sas  mas  awe  w wtes eas
lederance a0 amese e s s tass
Nomande wus  nam  wmew w0 1zws 3 e
Nowelle Aquane wso ;s ase 18 1sm 3 nmo
_Oc;ta;ie ________ 5:) 0:)0_ 1 ;3 2_84_ o _66,_60/: - _30_ N I/ I 6;7 _____ 1 /_1 1:)9_ o
;A;A;:o:se _______ 5_2 7;8_ 1 ;6 5_82_ o _69,_30/: - _16_ N I/ ;2;9 _____ 1 /_2 2_86_ o
Pays de la Loire 35481 14 849 41,9% 29 1/1223 1/512
Hexagone 625 505 386 887 61,9% 564 1/1109 1/686
Guadeloupe 4058 4061 100,0% 18 1/225 1/226
cwae oes  ems  woow  w 188 11183
Meringee 2e03 2e w00k 6 e ez
;\Aa;ott; 77777777 ;5;5 B B ; 5;57 o 10;0;) - 7147 N 71 ;61; 77777 1;6;3 -
ledelaramon oss  12oss w00% 3 /40w 1 eom
Outre-Mer 34 376 34 379 100,0% 78 1/441 1/441
Total 659 881 421 266 63,8% 642 1/1028 1/656
TableauDrépanag?2 : Dépistage ciblé de la drépanocytose en France e# 202
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Région NNO':P tber setg: SS SC Sathal Autre Total Fréquence
ﬁfp":srg”e Rhone- 45 590 42 8 2 1 53 1/860
pouwgeane 10 391 5 3 1 0 9 1/1155
Bretagne 9 625 13 3 0 0 16 1/602
Cmevaidelore e s s 2 2 2z 1
Gamdgs  mem w2 2 o m  anme
Vasdermce w6 1 6 o s w0 es
ledernce  weses s m w o wr i
Nomande  mzm s 2 o 2 10 1w
NoweleAquiane  21s8 1 2 o 4 1w 1m0
owctne  mama 2 71 1 o w11
Pacacose  msz s 1 o o 1 12z
Pacdemiore e 2 s 3 o m  asz
Hexagone 386 887 391 119 28 26 564 1/686
Guadeloupe 4061 10 7 0 1 18 1/226
owame os om0 o @ 1am
Martinique 2893 5 1 0 0 6 1/482
Mayotte 8 575 14 0 0 0 14 1/613
lle de la Réunion 12 085 2 0 1 0 3 1/4028
Outre-Mer 34 379 52 24 1 1 78 1/441
Total 421 266 443 143 29 27 642 1/656

Tableau Drépan@ : Résultats du dépistage ciblé de |la drépanocysé&rance en 2GR
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CRDN

Fréquence de la drépanocytose
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CarteDrépano3 : Incidence de la drépanocytose par région sur les nounéaudépistés pour la drépanocytose

dans le cadre du dégtage néonatal en 2P
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Drépanocytose z Evolution 201 5 -2024

2019 2020 2021 2022 2023 2024

NN testés 295951 292871 277008 283097 290280 300404 301401 304398 320249 386887
% de pop ciblée 38,8% 39,4% 38,0% 40,3% 40,6% 42,7% 42, 7% 44,2%  50,2% 61,9%
NN malades 387 356 421 450 482 464 492 595 552 564
Incidence
globale 1/1 969 1/2 088 1/1 730 1/1563 1/1480 1/1515 1/1451 1/1158 1/1155 1/1109
Incidence Ciblée 1/765 1/823 1/658 1/629 1/602 1/647 1/ 613 1/512 1/580 1/686
Hz HbS 8072 8172 8 377 8 605 9 497 9138 8951 9944 9 557 10 595

Incidence Hz Hbs

ciblée 1/37 1/36 1/33 1/33 1/31 1/33 1/34 1/31 1/34 1/37

Tableau Drépand : Evolution du dépistage ciblé de la drépanocytose en France métropolitaine depébis 201

Outre-Mer 2016 2017 2018

NN testés 39409 39349 39997 39456 39983 39093 40677 39801 38681 34379

NN malades 79 75 75 73 104 93 96 89 124 78
'g"lgigzzce 1508  1/639  1/635  1/546  1/461  1/420 1424 1447 1312 1/441
Incidence Ciblée 1499  1/525  1/533 1454  1/384 1420 1424 1447 1312 1/441

Hz HbS 1966 1988 2151 2049 2100 2055 2180 1943 2135 1869

Lr:g:ggnce Hz Hbs 1/20 1/20 119 1/19 1/19 1/19 1/19 120 118 118

Tableau Drépan® : Evolution du dépistage ciblé de la drépanocytose en Gdieedepuis 205

2019 2020 2021 2022 2023

% de pop ciblée 41,4% 42,0% 40,9% 43,0% 44,1% 46,1% 46,2% 47,6%  53,1% 63,8%
NN malades 466 431 496 505 586 557 588 684 676 642
Incidence

globale 1/1 736 1/1 836 1/1 564 1/1487 1/1276 1/1323 1/1271 1/1057 1/1000 1/1028

Incidence Ciblée 1/720 1/771 1/639 1/639 1/564 1/610 1/582 1/503 1/531 1/656
Hz HbS 10 038 10 160 10 528 10 654 11 597 11193 11131 11887 11692 12464
Incidence Hz Hbs
ciblée

TableauDrépano6 : Evolution du dépistage ciblé de la drépanocytose en France depuis 2014

1/33 1/33 1/30 1/30 1/28 1/30 131 1729 131 1/34
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Le nombre et la proportion de nouveaués testés pour la drépanocytose ont augmenté entrex&t12024 avec,
en20h1 = f QI NNb plusRebovdla modveadés te§ids pour la drépanocytose. Le nombre de nouveau
ySa YIfFRSa | fdzA Fdzaaix +dzZAYSydsS Si globaleindaniRoizd (i LI NJ
relativement stade entre 2022 et 202.

En202> f QAYOARSYyOS COoseebt 85185 &n diminutidh N tappyriZaQ@ 8, notamment en
lien avec la généralisatian S f QAYOARSYy O0S RS 4[QESYIGNRS AL (135 UIDL{IdzSIAL
est de 1/1 @8 pour la drépanocytose.

Indicateurs

A partir des fichesliagnostiques réceptionnées et saisies au CNCDN, il a été possible de reconstruire certal
indicateursRS Yl yRSa Sy | yySES W RS fQFNNXGS Rdz HH FSONRKSNI ¢+
confirmation diagnostique délai de confirmation etests de confirmation réalisés.

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

Indicateurs z Délai

Du fait du nombre important de cas, il a été décidé de présenter les données par réggotelaisexprimésen
jours a partir de la naissancent été analysés a partir deiches diagnostiguegnvoyéespar les pédiatres
référents de chaque vill€ertandR St | A & y Q2 y (X LBda TI (AGdp fayfeSotepapiifimiatiioas
manquantes

Au 1¢ novembre2025, le CNCDN a récupéré et sé@8T A OKSa RQARSYGATAOLFIGA2Y RS Ol &
drépanocytose de 202

[ S& FAOKSAa O2YLINBYyySyid RSa AyTFT2NXNIGA2ya 3ISYSNIftsSa RQA
informations relative a la confirmation et des informations en rapport avec le traitement éventuel.
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Nombre de fiches de

PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Délai prélevement (en jours)

Nombre de délais

cas suspects renseignés Minimum Maximum Mediane Moyenne
Auvergne Rhone- 43 43 2 7 3 3
Apes 7
(B:zlrJT:?é)gne Franche- 10 10 2 3 3 3
Bretagne 6 6 2 4 3 3
Comvevaigetoe 2 a . A s -
canies om n . . s -
veusdermce 2 » . w s .
lle de France 350 349 0 9 3 3
Nomange w0 0 : s s -
NowellAquiane 18 s : s s -
owtame w0 0 . . s -
eacacose  w w . S s -
Pasdelatore u . s . -
Hexagone 590 588 0 34 8 &
Guadeloupe - - - - - -
cwane w w . _—_ s -
varmgue s s : _— _ -
weore w s . _— : :
ledenramon . . : : . :
Outre-Mer 37 37 3 3 2 3
Total 627 625 0 34 3 3

Tableau Drépand : Délais de prélévement en joursesicas atteints ddrépanocytoseen 2024

I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




PROGRAMME NATIONAL
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Délai Résultat Buvard  (en jours )

Nombre de fiches de

Region cas suspects Nombre de délais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés

l’:;‘p":;g”e Rhone- 43 43 1 44 18 19

Eg‘r‘r:?:g“e Franche- 10 10 15 27 20 21

Bretagne 6 6 12 21 17 17

comevaigee | an | 0w w»  m s .
_Grar; ESI_ I _23 I B _23_ - :4 - _49_ - ;7 - _27 ]
_Hau;de ;ance_ N _29 I B _29_ - _5 - _71_ - ;3 - _20 ]
_Ile d:Frar:e I ;50 I B _350_ - _3 - _46_ - :5 - _15 ]
_Norr;ndie_ I _10 I B _10_ - :5 - _58_ - ;L - _25 ]
_Nouv_eIIeA_quitai_ne N _16 I B _16_ - _9 - _22_ - :2 - _14_ _
_Occ;nie_ I _40 I B _40_ - _8 - _45_ - 1_5 - _17 o
[ I [
_Pays_de Ia_l_oire_ | _24 I B _23_ - :0 - _36_ - :7 - _20 o
Hexagone 590 589 3 71 16 17

Guadeloupe - - - - - -

_Guy;le D _14 I B _14_ - Il. - _30_ - :9 - _19 ]
we | 0« | ¢ 5w s & |
_May;te I _16 I B _16_ - :2 - _36_ - :9 - _20 ]
[ I

Total 627 626 3 71 16 17

Tableau Drépand : Délais de résultats en joudes cas atteints ddrépanocytoseen 2024
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Délai Confirmation (en jours)

Nombre de fiches de

Région cas suspects Nombre c_Je d'élais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignes
ﬁﬁ)gg”e Rhone- 43 43 21 220 68 78
gg‘rﬂfgg”e Franche- 10 10 22 153 43 61
Bretagne 6 6 36 105 54 60
ceonvevaiderie | oz | w s wm  wm  om
Gr;dE; I _23___ _23_ - _3___259____5_0___24__
e e
Ile;Fra_nce_ N _350_ 1 _346_ - _o_ - _313____5;___6_1__
vomande | 0w | » s & @ a
vowelerquane | 0w | 1w 0 1 wa & ow
e ] o | = 0 = = e o=
T e O
capsdeate | 2 | 2 00 1w w e &
Hexagone 590 362 (0] 313 52 62
Guadeloupe - - - - - -
awme | | o« m e ums
e | 0« | & 2 s u  w
wyore | 0w | w o m = =
-Ile;la;éuni; N _1_ N 1_ - 1_49_ - _149_ B __1;)_ B _1;9_ _
Outre-Mer 37 35 0 253 58 86
Total 393 397 0 313 52 64
Tableau Drépand : Délais de confirmation en joudes cas atteints de drépanocytosm 202
I  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N
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Délai Traitement  (en jours )

Nombre de fiches de

Région cas suspects Nombre c_Je d'élais Minimum Maximum Mediane Moyenne
renseignés
ﬁﬁ)gg”e Rhone- 43 4 23 374 68 %0
gg‘rﬂfgg”e Franche- 10 6 25 153 26 58
Bretagne 6 4 60 105 67 79
C;ntre_Val_de L_Oire_ 1 _21_ I 1_9 o _26_ o 3:6 o _64_ S _86_ B
Gr_and_Est_ I _23_ I 1_9 - 22_ S 1;5 o _43_ S _51_ B
H;utszle F_ranc_e 1 _29_ I 1_3 o _31_ S 2:2 o _0_ S _68_ B
Ile_de ;ran:e I _350_ 1 29_2 - 7_ - SI7 - _53_ o _65_ B
N;ma;die_ I _10_ 1 ; - _7_ - 14_0 - _43_ - _63_ B
No_uv;eA_quit;ne_ 1 _16_ | g - _26_ - 8_3 - _29_ - _59_ B
O;:ita;ie_ I _40_ | ; - _43_ - 1g6 - _0 - _73_ B
P;CA-_COI'ZG I _18_ e ]; - _54_ - 9_4 - _65_ - _73_ -
e T
Hexagone 590 358 7 374 59 67
Guadeloupe - - - - - -
awme | w | w om0
M;rtin;que_______e_____;____0____9_0____30____53__
M;yott_e I _16_ | ; - 0_ o 1;3 o _O - _77_ B
ldelRamon 1 ..o
Outre-Mer 28 21 0 216 70 85
Total 393 379 0 374 59 68

Tableau Drépand0: Délais de traitement en joudes cas atteints de drépanocytosn 202 (traitement par
oracilline)

Fiches Diagnostiques z Données générales

Sur les623 enfants présentant une drépanocytose et dont le sexe était préd3g2,(53,3%) étaient de sexe
féminin.

Fiches Diagnostiques z Examen de confirmation

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Parents
Région Nombre de
9 Confirmations
Pére Mére
Auvergne Rhone- 43 12 28% 9 21%
Alpes
Bourgf)gne Franche- 10 2 20% 3 30%
Comte
Bretagne 6 3 50% 2 33%
Centre Val de Loire 21 8 38% 8 38%
Grand Est 23 9 39% 8 35%
Hauts de France 29 20 69% 18 62%
lle de France 350 310 89% 277 79%
Normandie 10 7 70% 6 60%
Nouvelle Aquitaine 16 8 50% 7 44%
Occitanie 40 29 73% 28 70%
PACA-Corse 18 14 78% 12 67%
Pays de la Loire 24 11 46% 12 50%
Hexagone 590 435 74% 390 66%
Guadeloupe - - - - -
Guyane 14 7 50% 6 43%
Martinique 6 2 33% 0 0%
Mayotte 16 10 63% 7 44%
lle de la Réunion 1 1 100% 1 100%
Outre-Mer 37 20 ) 14 38%
Total 627 455 73% 404 64%

Tableau Drépandl : phénotypages parentaustes enfants suspects de drépanocyt@se202}

En2024, pour64: RSa Sy ¥Fryida €S LIBNBE || o79%¥I8WekeOA S RQdzy LIKSy2ie
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Phénotypage parental

Région Nornbre'de
Confirmations
Les deux parents Un parent Aucun

M s S R S
comer S S R
Bretagne 6 2 33% 1 17% 3 50%
Commevaidetoe a s w0 owm o e
[ s s % 1w T
7HaiutsideiFr;nc; 777777 2; 77777 1; - 7627%7 - ; - ;% 77777 o 3 17%7 )
lederance om0 e we m s @ s
Nomande 0o s o 1w s o
_N;Jv;le_Aq:itaTne ______ 16_ _____ . 4. 4;’/0_ - _1 S _6% _____ s 5 0_%_ i
ccctane o0 o ew 2w 0o %
7PA7CA7—C(;rsei 7777777 lE; 77777 1; - 7677%7 - ; - ;l‘V; - . 2 27%7 )
Paysdelatoe u T
Hexagone 590 384 65% 57 10% 149 25%
Guadeloupe - - - - - - .
7Guiyar:e 777777777 ll: 77777 6 4. 37%7 - 71 - ;% 77777 . 5 07%7 )
variigee s : 1w s o
Mayotte 16 7 44% 3 19% 6 38%
ledetaremon . R T o m
Outre-Mer 37 16 43% 5 14% 16 43%
Total 627 400 64% 62 10% 165 26%

Tableau Drépand?2: Examens de confirmatiagalisés en 202

En 202, pour64% des enfants les deux parents Sy STA OA'S R Qdzy Q%WKUS seadl des daiud S  LJ2
parents et pour 8% aucun des deux parents.
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5.7. Deépistage Mucoviscidose

Le dépistage néonatal de la mucoviscidose a été génémliséance en 2002. Depuis, plusdieseptmillions
de nouveawnés at 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 @e biologi
moléculaire du gen€FTRfin 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/quar la présence de deux variants responsables de mucoviscidose, un
chaque allele.

La forme frontiere/atypique de la mucoviscidose (ditdiagnostic non conclus) est définie par une
hypertrypsinémie chez un nouveau$ asymptomatique associée

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

En2024 660858 nouveaunés ont bénéficié du dépistage de la mucoviscidose 6@6t47%n Hexagoneet 34

379 en OutreMer. Ce dépistage a généau moins 08 S dzRS& RS Q! 5b LI NJ 0A2f ;
représentant0.77% des nouveatnés, soitde nouveau uneproportion observéelLJt dza St S@SS |j dzQl (
comme en 20232023 = 0,69% 2022 n=6 168, 0.84% / 2021 n98@5, 0,66%).

{dzZA 0SS £t QI yI f & &S 39Rbuveadngd ot d mdir UrSvaridzit détetN&Spar le kit CF30
(v2).

Les nouveawnés qualifiés patifs 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 détés par le kit du kit CF30 (v2) (respectivement 2 variants),nE7
variant, n=324)

H® [/ SdzE ljdzA yQ2yd LI & RS OFENAFYyd RSGSOGS YIAa dzyS
le protocole Annexe 10vec un contrble sur deuxiéeme échantillde TIR prélevé adessus du seuil défini

(Annexe 10) (n-0)

o® / SdzE L}RdzNJ f SaljdzSta Sy fQloaSyodsS 0O02yasSyidsSySyid L
de Guthrie ont un deuxieme échantillon de TIR prélevélessus du seuil défini (Annexe 103¢&h

l dz O2 dzZNE R 8, 113 erfayityoftSété méclarés malades dont 107 formes classiques &rfes
frontiére/atypique. Deux enfants restent avec un diagnostic en attente. Cela représente une incidence de 1/5
840.

Pami les malades, on compte 4 faux négatifs.

*I'§4 R2yysSSa RS fF NB3IAZ2Y DN}IyR 9aid yQz2yid LI a SisS AydsaNnssSa Sy fal
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Mucoviscidose - Données depuis la mise en place du dépistage de la mucoviscidose

BM - Kit CF30
- Nombre de nouveau-
Région nés testés Nombre de BM BM positives BM positives Total BM
réalisées 2 mutations 1 mutation positives
Auvergne Rhone-Alpes 2028 532 12 886 311 974 1285
Bourgogne Franche- 646 886 3304 120 317 437
Comté
Bretagne 803 459 3953 175 474 649
Centre Val de Loire 608 787 2 986 83 252 335
Grand Est 1292 286 8133 223 739 962
Hauts de France 1 680 609 7 808 315 709 1024
lle de France 3898 716 26 159 354 1398 1752
Normandie 845 605 4313 154 422 576
Nouvelle Aquitaine 1086 488 5101 128 396 524
Occitanie 1319 308 7044 152 520 672
PACA-Corse 1412 948 9987 157 695 852
Pays de la Loire 1132 427 3928 156 349 474

Guadeloupe 92 411 647 3 20 23

owane wos s o P s
eniwe as o . . u o
ledelarémion wses  2e2 o om w
vayons | wme w o s s

Outre-Mer 544 574

Total 17 300 625 100 337 2395 7 555 9919

TableauMuco-1* : Examens de Biologie Moléculaire réalisés dans le cadre du dépistage néonatal de la
mucoviscidose depuis sa mise en place (2002)

* 84 R2yysSSa RS tIF NB3IAZ2Y DNIyR 9ai yQ2yd Ll a SGS AyasSanssa Sy fal
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Nombre de nouveau-

Nombre de malades

Région

nés testés Forme Fréquence Forme frontiére Total Fréquence
Classique

Auvergne Rhone-Alpes 2028 532 392 1/5175 52 444 1/4569
ngtgéog”e Franche- 646 886 139 1 /4 654 12 151 1 /4 727574
Bretagne 803 459 208 1/3863 36 244 1/3293
Conevaidelore | e ws  wsme 1 14 4w
canaes | roeoms | w0 waes 4 s usew
usdeFmme | romew | s wswe s e 4ss
lederamce | e @ wetms  m se  urms
Normande | wses | e wame ;a0 uazs
Nowele Aquiaine | rosam | s wros 15 am usws
owane | e we  wres 1.4 w0 uesw
eacacose | e 2 usws 2 e usels
Paysdelatore | vamazr | e wews  m  me  wsma
Hexagone 16 756 051 2814 1/5 955 395 3209 1/5 222
Guadeloupe 92 411 4 1/23103 1 5 1/18482
awane | wmee | 2 wwsme o 2 e
vatwe | asm | & wmwme 1 « 1aem
ledeRemion | ases | 0w weew s 2 ez
wayoe | wme | & wses o s e
Qutre-Mer 544 574 90 1/6 051 7 97 1/5614
Total 17 300 625 2904 1/5958 402 3 306 1/5233

TableauMucoH Y b2YONB ROQSyFryida Fekyd dzyS F2N¥S Of F a&Al dzS
France depuis la mise en place (2002)
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Légende
e CRDN

Frégquence de la
mucoviscidose

[ <1/7500
] 1/5 500 - 1/7 500
I 1/4 000 - 1/5 499
Bl > 1/4 000

0

100 200 300 400 km

CarteMuco-1 : Incidence de la mucoviscidose (forme classique) par région depuis la mise en place du dépistage
néonatal en 2002
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Légende
e CRDN

Fréquence de la
mucoviscidose

[ <1/6 000
[ 1/4 750 - 1/6 000
B 1/4 400 - 1/4 749
Bl >1/4 000

88

Carte Muce? : Incidence de la mucoviscidose (forme classique et forme frontiére/atypique) par région depuis la
mise en place du dépistage néonatal en 2002
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Mucoviscidose z Données 2024

Génotypage avec Kit CF 30(v2)

Nombre de NN

Region testés 'é(;r:gt?pgz 2 mutations du 1 mutation du Tot;loai\r\:(seclau
réalisés Kit CF30v2 Kit CF30v2 mutation

Auvergne Rhone-Alpes 78 190 740 7 47 54
Bretagne 28 930 194 5 12 17
Convevaldetore aoor s s no P
canaEs weoe | o o » o
WausdeFance sas e w » ®
ledeFance  asaim0 w0 ;o 0 o
Nomande wus e o o 6
Nowelle Aquitane - wso o s s o
occtanie o0 a9 s a 5
Pacacose e am . s 6
Pasdelatare s e o u a
Hexagone 625 505 4634 74 303 377
Guadeloupe 4 058 86 0 3 3

cwane o5 » o
vatniqe 20 » o .
ledelaReion 2os w0 . T 0
veyore o5 w o
Outre-Mer 34 379 455 1 21 22

Total 659 884 5089 75 324 399

TableauMuco-3* : Examens de Biologie Molécukniréalisés dans le cadre du dépistage néonatal de la
mucoviscidose en 2@2

fF NB3IA2Yy DNIYR 9ad yQ2yid LI a& SGS AyisSanNnsSa Sy Qb

*
u»
Q¢
Pl
N

<

<

W
w»
Q¢
P
o
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Nombre de NN

Nombre de malades

Region testés Forme Classique Fréquenc.e Forme frontiere Total Fréquence
forme classique toutes formes

Auvergne Rhone-Alpes 78 190 11 1/7108 0 11 1/7108
gz‘rgf’éogne Franche- 22048 10 1/2 205 0 10 1/2 205
Bretagne 28930 8 1/3616 0 8 1/3616
Comevaldetore a1 e . s 2
[ wooe 2 v o 2 s
asceFrace sas no vsas . o Liass
ledeFance a0 W umos s v Liooss
Nomande was 1 e o . e
Nowele Aquiane wso 4 unwm o s unw
Occitanie 50 000 5 1 /' 10'050 0 5 1 /1(;0(;0
PACA-Corse 52 788 3 1 /vl7v5g6 0 3 1 /1%“5;6
Paysdelatore wa no ez o n ez
Hexagone 625 505 103 1/6073 6 109 1/5739
Guadeloupe 4058 0 - 0 0 -
Guyane 6 765 0 7 0 0 -
Martinique 2896 0 - 0 0 -
lle de la Réunion 12 085 3 1/4028 0 3 1/4028
Mayotte 8575 1 1/8575 0 1 1/8575
Outre-Mer 34 379 4 1/8595 (0] 4 1/8595
Total 659 884 107 1/6167 6 113 1/5840

TableauMucon Y b2YONB RQSYTIyYyida bnfoynd frodigr&atypigudllin@der@éslers & A lj dzS
CN} yOS 112d#N) t QFtyySS HnAaH
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e CRDN
Fréquence de la mucoviscidose

[ 1 <1/13 000
[11/8000 - 1/13 000
I 1/3 000 - 1/7 999
Il >1/3 000

1/10 000

0 100 200 300 400 km

Carte Muce3 : Incidence de la mucoviscidose (forme classique et forme incertaine) par région4&n 202
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Mucoviscidose z Evolution 201 5 - 2024

2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

NN testés 761841 743431 728341 703297 715759 702786 706465 689531 637508 625505
NN génotypes 3730 4487 4902 4592 4327 4143 4478 5622 4301 4634
2 mutations 101 82 86 97 92 87 81 78 75 74
1 mutations 281 313 351 319 290 259 289 355 277 303
NN malades 154 124 115 137 127 120 115 131 112 109
Incidence 1/4947 1/5995 1/6333 1/5134 1/5636 1/5850 1/6143 1/5264 1/5692 1/5739

TableauMuco-5 : Evolution dudépistage de la _mucoviscidose et formes frontiéres/atypigues en France
métropolitaine depuis 208

Outre-Mer 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
NN testés 30 346 30 128 30 070 30 320 30 355 38 142 40 645 39 769 38 625 34 379
NN génotypes 196 218 246 284 305 313 487 546 406 455
2 mutations 6 3 1 5 1 2 1 3 0 1
1 mutations 11 11 17 12 22 17 23 19 22 21
NN malades 6 3 1 7 4 2 3 4 3 4
Incidence 1/5058 1/10043 1/30070 1/4331 1/7589 1/15069 1/13548 1/9942 1/12875 1/8595

TableauMuco-6 : Evolution du dépistage de la mucoviscidose et formes frontieres/atypigues en-Kletre

depuis 205
France 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024
NN testés 792187 773559 758411 733617 746114 740928 747110 729300 676133 659 884
NN génotypes 3926 4705 5148 4876 4632 4456 4965 6168 4707 5089
2 mutations 107 85 87 102 93 89 82 81 75 75
1 mutations 292 324 368 331 312 276 312 374 299 324
NN malades 160 127 116 144 131 122 118 135 115 113
Incidence 1/4 951 1/6 091 1/6 538 1/5 095 1/5695 1/6014 1/6014 1/5402 1/5879 1/5840

Tableau Mucer : Evolution du dépistagde la mucoviscidose et formes frontiéres/atypigues en France depuis
2015

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Indicateurs

A partir des fiches diagnostiques réceptionnées et saisies au CNCDN, il a été possible de reconstruire certains
AYRAOIGSdzNE RSYlFyRSa Sy SNIywSEMy dv {RS/ if OO 2NNBSING/ SRadz fHSHa  TA!
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 frdrgefayix négatifs

Rdz RSLMA&GI3IS yS2yl Gttt 2yid StiS SEOftdza RS fQlylfeasSo

Indicateurs z Délai

Nombre de Délai Prélévement  (en jours )
Région fiches de cas
suspects Nombre Qe d,élais Minimum Maximum Médiane Moyenne
renseignés

Auvergne Rhéne -Alpes 11 11 2 4 3 3,1
" Bougogne Franche- o o , . . N
B I

Bretagne 8 8 2 5 3 3,0
cemevaidetore 4 s 2 s s 25
e 2 2 2 s s 2
hsdermme 12 2 2 s s a0
Cledermee v o s s

Normandie 3 3 3 3 3 3,0
Noweleaqumne 5 s . . s 6
___O;:it;ﬂe_____; _____ s s ; s 3;__.
 achcose 3 s s . T w

Pays de la Loire 11 11 2 8 2 2,7

Hexagone

Guadeloupe 0 - - - - -
O cwme o S S . S S
O eniwe o - S S S S
ey o . - . - -

lle de la Réunion 3 3 3 3 3 3,0

Outre-Mer 3 3 3 3 3 3,0

Total 104 104 2 9 3 3,0

Tableau MuceB: Délai de préléevement en jours par région des enfants atteints de mucoviscidose et formes
frontiéres/atypiques en 202
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Nombre de Délai Réception Buvard  (en jours )
Région fiches de cas
suspects Nombre (;Ie qélais Minimum Maximum Médiane Moyenne
renseignés

Auvergne Rhone -Alpes 11 11 3 13 5,0 6,2
Bougogne Franche- o .o . s ss e
__ _Come L ___ A - e oo o -~ -

Bretagne 8 8 3 10 7,0 6,5
cemevaidetore 4 s 4 T sosa
e o2 2 s s ss se
hsdermme 12 2 s s e s9
 edermnee  w v a1 w14

Normandie 3 3 5 9 7,0 7,0
Cewdlesqare s s s o e sz
O owtne s s A s e e
 bachcose 3 a2 s o e a1

Pays de la Loire 11 11 3 8 5,0 52

Hexagone 101 101 8 15 6,0 6,2

Guadeloupe 0 - - - - -
S w0 S S o
e o - S S o
My o - - . o

lle de la Réunion 3 3 4 6 5,0 5,0

Outre-Mer 3 3 4 6 5,0 5,0

Total 104 133 3 15 6,0 6,2

Tableau Muced : Délai deréception du buvard en jours par région des enfants atteints de mucoviscidose et
formes frontiéres/atypigues en 2@
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Nombre de Délai Consultation CRCM  (en jours )
Région fiches de cas
suspects Nombre Qe G!élais Minimum Maximum Médiane Moyenne
renseignés

Auvergne Rhone -Alpes 11 8 13 74 20 32,8
 Bougogne Franche- oo . e s ame
__ _Come L ___ A - oo o -~ - -

Bretagne 8 8 12 29 22 21,4
comevaideloe 4 . 0 ow s oms
 Gemes 2 2 0o 2ew awr
 hasdermme 12 2 o om m as
Cledermee oo W o ws o ae

Normandie 3 3 16 54 19 29,7
Noweleaguiane s 3 a »  oa ar
C owtame s s 2 o 2 20
 achcose 3 a2 a a @ omr

Pays de la Loire 11 6 23 51 23 31,7

Hexagone 101 78 3 124 29 34,1

Guadeloupe 0 - - - - -
S cwme oo S S o
O ewe o - S S o
My o - - - o

lle de la Réunion 3 3 7 28 27 20,7

Outre-Mer 3 3 7 28 27 20,7

Total 104 130 0 149 28 34,0

Tableau MucdlO: Délai entre la naissance et la consultation en CRCM par région des enfants atteints de
mucoviscidose et de formesointieres/atypigues en 202
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Au ler juillet 203, le CNCDN a récupéré les fiches diagnostiques en lien avec la mucoviscidose. Ces fiches
O2YLINBYYySyil RSa AYyF2NNI(GA2yad ISYSNIftSa RQARSY(GAFAOIGA
informationsrelatives a la confirmation.

A cette cohorte de nouveanés repérés par le dépistage comme ayant une mucoviscidose ou forme
frontiére/atypique, il faut ajoutertroiscasnésen 208 y 2y NBLISNBA& LI NI £ S RSLIA&GE IS
au-dessougiu seuil.

Fiches Diagnostiques z Données générales

Sur lesl04 enfants présentant une mucoviscidose/une forme frontiére/atypiq6é,(51,%%) étaient de sexe
masculin et B (48,%) étaient de sexe féminin

Fiches Diagnostiques z Données dépistages

Les résultats du dosage de la trypsine immuéactive (TIR) étaient présents dat® des 104iches analysées.
La TIR est comprise entr@,8et 761,4ug/L.

30 -
25 -
20 -

815 -

w ® 0 mutation
10 - .

® 1 mutation

5 - I B 2 mutations
O = T T T T T T T

N N v
N} N} ‘ ‘ ‘ ‘ <
(9 R ) Q Q Q Q s
SN N N

TIR (en pg/L)

Graphique Mucel : Distribution de la Trypsine ImmusiRéactive (TIR) chez les enfants atteiat
mucoviscidose et de formes frontieres/atypiques en fonction du nombre de variants

Concernant les analyses de biologie moléculdiredépistage néonatales résultats étaient présents pour 94
des 104 fiches diagnostiques pour le premier variant gb@%r le second variant.
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Variant 1 Variant 2
Nom d'usage Effectif Pourcentage Nom d'usage Effectif Pourcentage

F508del 82 87,2% F508del 39 34,5%
G542X 3 3,2% G542X 5 4,4%
Autres 9 9,6% N1303K 5 4,4%
2789+5G>A 2 1,8%

R553X 2 1,8%

1717-1G>A 2 1,8%

Autres 10 8,8%

Tableau Mucell : Variants retrouvés au dépistage chez les enfants atteints de mucoviscidose et de formes
frontiéres/atypigues en 202 (variants retrouvés a partir du kit de dépistage)

Fiches Diagnostiques z Confirmation

Le test de la sueur a été renseigné cB89% des enfants 1960 @ Lf y QI LI & SGS NBFfAAS
manquantes poufl1,1% des enfants (18}.

60
50
40
30
20

Effectif
Effectif

Chlore (en meg/L ou mmol/L) Chlore (en meg/L ou mmol/L)

Graphigue Muce? : Distribution des résultats du Test de la sueur chez les enfants atteint de mucovisciiose (1
test et 29test) en 202

Sur les 115 fiches analysées, les antécédents étaient complétéZ4@Bsdes cas (17F) et les symptdmes dans
51,9 des cas (154).
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Anamnése Effectif Pourcentage
Antécédents (n=77) 16 20,8%
- lléus (n=77) 6 7,8%
- Diagnostic Prénatal (n=76) 10 13,2%
Symptomes (n=54) 30 55,6%
- Hypotrophie (n=54) 8 14,8%
- Syndromes Respiratoires (n=54) 7 13,0%
- Syndromes Digestifs (n=54) 17 31,5%

Tableau Mucedl2 : Antécédents et symptomes présentés par les enfants atteints de mucoviscidose lors de la
confirmation diagnostique en 2@2
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5.8. Dépistage du déficit en MCAD

Le dépistage néonatal du déficit en MCAD (déficit en-@@MAdéshydrogénase et acides gras a chaine
moyenne) a été mis en place en France®l@lécembre 2020. 202correspond donc a lguatriemeannée ou le
RSLIAAaAGEFIS Rdz RSFAOAG Sy a/!'5 Sad NBItAAS adzNJ f QSyasSyo

En 202, 29 cas de déficit en MCAD ont été recens@9 ¢as enHexagoneet aucun cas eroutre-mer),
représentant une incidence de 1/Z54nouveaunés testés.

Dépistage du déficit en MCAD et adaptations des seuils.

Le dépistage du déficit en MCAD se faitwuspectromeétre de masse en tandem via les mémes méthodes que
le dépistage de lahénylcétonurieet les erreurs innées du métabolisme

La mise en place du déficit en MCAD a nécessité deux évolutions des seuils d8 tetesR Q1 Ol A 2y LINR LJ2 &
fl /2YYAaarzy . A2t23ASd 9y STenSieEel§y Y AMNEWAS NR 3 SRA |
- nXun xY2ftk[ Sy 20GFy2t@O0FNYAGAYS T @GFAG SGS GK2A&A |
néonatal du déficit en MCAD. Avec les premiéres données transmises par les Centres Régionaux de dépistage
ys2yldlrtz €S aSdzAat RQFOGAZ2Y | S@2fdzS LIRdz2NJ siNB nZon
dépistage néonatal du déficit en MCADcah dans les pratiques, et les données disponibles suffisantes, un
y2dz8Sl dz aSdzAif RQFOGA2Yy S¥{inkphi k88 k RS toomRelzN20EI0 h ¢ v B B NK
aSdzat Sad R2yO NBadGsS €S YsYS (2dziS fQlyySSo
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Régions Nombre ('1e NN Nombre de Fréquence
testés malades

Auvergne Rhone- 78 181 2 1/39 091
Alpes
igtr‘r:?éogne Franche- 22048 3 1/7 349
Bretagne 28 930 0 -
Centre Val de Loire 21901 1 1/21 901
Grand Est 46 808 1 1/46 808
Hauts de France 57 375 3 1/19 125
lle de France 154 130 12 1/12 844
Normandie 29 345 3 1/9 782
Nouvelle Aquitaine 48 509 1 1/48 509
Occitanie 50 000 1 1/50 000
PACA-Corse 52 788 0 -
Pays de Loire 35481 2 1/17 741
Hexagone 625 496 29 1/21 569
Guadeloupe 4 058 - -
Guyane 6 765 - -
Martinique 2896 - -
Mayotte 8575 - -
lle de la Réunion 12 085 - -
Outre-Mer 34 379 (0] =
Total 659 875 29 1/22 754

Tableau MCAR : Résultats du dépistage du déficit en MCAD en France eh 202
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Légende

[] Région

M Nombre de cas de
déficit en MCAD en 2024

6
@:
2

0 100 200 km *
[

Carte MCAEL : Nombre de cas du déficit en MCAD par région e 202

Evolution 2021 - 2024

Hexagone 2021 2022 2023 2024
NN testés 706 465 689531 637508 625496
NN malades 28 32 29 29
Incidence 1/25231 1/21548 1/21983 1/21 569

TableauMCAD2 : Evolution du dépistagegu déficit en MCAD eHexagonealepuis sa mise en place en 2021
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Outre-Mer 2021 2022 2023 2024
NN testés 40 645 39 769 38 625 34 379
NN malades 0 1 0 0
Incidence - 1/39 769

TableauMCAD3 : Evolution du dépistagéu déficit en MCAD en Outilder depuis sa mise en place en 2021

France 2021 2022 2023 2024
NN testés 747110 729300 676133 659875
NN malades 28 33 29 29
Incidence 1/26 683 1/22100 1/23315 1/22 754

TableauMCAD4 : Evolution du dépistagéu déficit en MCAD eRrancedepuis sa mise en place en 2021

Fiches Diagnostiques

Au ' juillet 2024 sur les71 nouveaunés suspects sur le buvard de dépistdgegCNCDN a récupéré et s&2i
FAOKSE RQARSYUGATAOFN(GA2Y ded0A0l & adzallSOGa&a RS RSTAOAG Sy

Ont été exclues

- 20fiches correspondant a des faux positifs,
- 2incertitudes diagnostiques
- 4 fiches présentant des diagnostics différentiels,

Au final,26 fichesde nouveaunés malades MCA@Nt été exploitées pour l'analyse. Les fiches comprennent des
informations généraleR QA RSY GAFAOI GA2yTX RS&a AyF2NNIGA2ya NBftIlFGAGS
confirmation et des informations en rapport avec le traitement.

Fiches Diagnostiques z Données générales

9 +
10
2°7 3 9
g 7+ % 8
=°71 S 7
25+ o 6
S 5
S4+ o)
g3 o 4
€ g3
52+ E 2
z 5]
1 z 1
0 0
<35 36 37 38 39 40 41 <2300 2300-2799  2800-3299 3300-3799 > 3800
Taille naissance (cm) Poids naissance (g)

Graphique MCAD : Termeet Poics des enfants atteints de déficit en MCAD
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Données du dépistage

Le dosage dé Q2 Ol | y 2 &B)QdrsNiy Hépistage était renseigné dans,a@0des fiches (N6} et a
retrouvé des concentrations allant de7@,umol/L a8,48umol/l avec une médiane 2,33 umol/L.

Le dosage de décanoylcarnitine (C10) lors du dépistage était renseignd @090 des fiches (n=26) et a
retrouvé des concentrations allant de3umol/L a7,81umol/l avec une médiane 2,01 umol /L.

Le Ratio C8/C10 lors du dépistage a ret®des valeurs allant deSBa 16,17 avec une médiane 9,95

6 -

(3]
4
t

w S
4 4
t

Nombre de nouveamés
N
.

Nombre de nouveaunés
=

ORr NWhAOON®O

o

5 5 5 5 o o o o 0-0,499 0,5-0,999 1-1,499 1,5-1,999 2-2,499
P P P P P PP P
A P DY RS DS P L PN 7 C10 (umol/L)

S o SR
o

C8 (umol/L)

Nombre de noueavnés
N (2] [e¢]

Ratio C8/C10

Graphique MCAR : Répartition des taux de C8, C10 et de leur Ratio au dépistage des enfants atteints de
déficit en MCAD

Sur26F A OKSa RQSyFryGa YIfFRSaz I LINRandantSHIOKL2NAS YSRAO
bénéficié des mesures diététiques et de la rédaction d'un protocole d'urgence sans prescripti@addtine,

13,8% (n=3) ont euune prescription a plus de tCarnitine Enfin, pour 3,8% des fiches (n=7), les modalités du
GNFYAGSYSyilG yQ2yid LI & SGS LINBOAAaASSa®

by Sy TFlyld yQF LI a8 0SYSTFAOAS RS GNXAGSYSyiGo

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Oui Pourcentage
Traitement (n=22) 21 95,5
Limitation du jelne 15 76%
Protocole d'urgence 15 76%
Interdiction des TCM 5 29%
L-Carnitine 5 29%

Tableau MCA# : Traitement des enfants atteints de déficit en MCAD mis en place aprés le diaggm802

Indicateurs - Délais

A partir des fiches diagnostiques réceptionnées et saisies au CNCDN, il a été possible de reconstruire certains
AYRAOI 18SdzNB RSYlI yRS&a Sy FyySES W RS f QF NNk méglianRdz vu TS
de prélevement, de réception, de résultat, de confirmation et de mise sous traitement

Délai mise sous traitement

Délai confirmation

Délai résultat

Délai réception

Délai prélevement

0 1 2 3 - 5 6 7 8 9 10

Jours apreés la naissance

Graphique MCA3 : Médianes des délais de prélévement, réception, résultat, confirmation et mise sous
traitement des enfants atteints de déficit en MCAD26?4
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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 isovalériqudeucinose déficit primaire en carnitine, tyrosinémie de type 1 et déficit en LCHAD) a été
mis enplace en France I€janvier 2023.

En 202, 39 cas ont été identifiés don8 déficits primaires en carniting, 1 aciduries glutariques de type 4,

homocystinuries6 aciduries isovalérique€ LCHAD e8 tyrosinémies de type 1Aucune leucinos¢/ QI S S
identifiee en 2024,

Les délais médians de réception, de résultat et de diagnostic ne sont pas présentés devant le trop faible
nombre de cas.

Pathologie Effectif
Déficit primaire en carnitine 8
Acidurie glutarique de type 1 11
Homocystinurie 4
Acidurie isovalérique 6
Déficit en LCHAD 2
Leucinose 0
Tyrosinémie de type 1 8

Tableau EIM. : Nombre danaladesdépistés en 202

Dépistage des EIM et adaptations des seulils.
Ledépistage des erreurs innées du métabolisme se réalise sur les mémes automates que letNeCACU

Suite & la mise en place du dépistage en 2023, 3 adaptations de seuil ont été efi®tyfée H nHOo ® t I & RQI
FRFLIWGFGAZ2YE yQ2yld SGiS NBIfA&ASSa Sy HAHNO®
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2024*
Pathologies
Nombre de, Nombre suspects Nombre de faux
nouveau -nés Nombre retests Nombre suspects .
. malades négatifs
testés
Homocystéinurie 657 465 2778 4 4 0
Leucinose 657 625 2 554 248 0 0
Tyrosinémie de type 1 657 632 1237 40 8 0
Acidurie glutarique de 657 630 4807 54 1 0
type 1

Acidurie isovalérique 657 635 228 110 6 0
Déficit en LCHAD 657 627 316 27 2 0
Deficit primaire en 657 587 2138 117 8 0

carnitine
PCU 657 571 3484 745 44 0
Déficit en MCAD 657 634 91 66 29 0

Tableau EIM : Retests, suspects, malades et faux négatifs pour le dépistage dedeElMPCU et du déficit en

MCADen 202 (*ne prenant pas en compte les prélévements de contréle)

2024
Pathologies Performances des tests de dépistage des EIM *
VPP VPN Se Sp

Homocystéinurie 100,0 100,0 100,0 100,0

Leucinose - 100,0 - 100,0

Tyrosinémie de type 1 20,0 100,0 100,0 100,0

Acidurie glutarique de 20,4 100,0 100,0 100,0
type 1

Acidurie isovalérique 55 100,0 100,0 100,0

Déficit en LCHAD 7.4 100,00 100,00 100,00

Déficit primaire en 6.8 100,0 100,0 1000
carnitine

PCU 59 100,00 100,00 99,89

Déficit en MCAD 43,9 100,0 100,0 100,0

Tableau EIMB : Performances des tests diépistage des EIMie la phénylcétonurie et du déficit en MCAIY

f QI v v&*8e prenamt pas en compte les prélévements de conirdle
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Pourcentage de

Nombre de Nombre de Nombre de
. . Nombre de Nombre de retests et suspects
Pathologies nouveau -nés suspects faux
- retests suspects .
testés malades négatifs Retests Suspects

(pour 100)  (pour 10 000)

Homocystéinurie

657 465 2778 4 4 0 0,423 0,06

Leucinose

657 625 2554 248 0 0 0,388 3,77

Tyrosinémie de type

|

657 632 1237 40 8 0 0,188 0,61

Acidurie glutarique

de type 1

657 630 4807 54 11 0 0,731 0,82
Acidurie isovalérique
657 635 228 110 6 0 0,035 1,67

Déficit en LCHAD

657 627 316 27 2 0 0,048 0,41
Déficit primaire en
carnitine
657 587 2138 117 8 0 0,325 1,78
Seuil 1 (<17/06/2024) 288 456 2703 561 16 0 0,937 19,45
Seuil 2 (>= 17/06/2024) 369 115 781 184 28 0 0,212 4,98

MCAD

657 634 91 66 29 0,014 1,00

*Seule pathologie pour laquelle il y a eu un changement de seuil en 2024

Tableau EIM} : Pourcentage de retests et de suspegpisur les EIM, la PCU et le déficit en M@&hDonction
des salilsen 2024
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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
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne g
1970 a 2023 4090 079 230 241 7 2
2024 78 190 8 15 0 0
Total Fin 2024 4 168 269 238 256 7 2
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose Non Typée Total 9
place
1979 a 2023 3824 383 483 276 373 82 1214 27
2024 78 190 9 7 23 0 39 4
Total Fin 2024 3902 573 492 283 396 82 1253 31
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme o menon  Forme fyati
. virilisante : . ) Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 2739763 129 20 7 7 163
2024 78 190 1 0 0 0 1 0
Total Fin 2024 2817 953 130 20 7 7 164 5
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
. SS ou . Négatifs
testés sc sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 689 881 495 111 42 17 665 13729 2 495 2
2024 45 590 42 8 2 1 53 1015 48 0
L4
Total Fin 2024 735471 537 119 44 18 718 14 744 2 543
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ) ZS' V€ BM Positive Total BM Forme Forme Total Négatifs
testés réalisées : 1 mutation Positive  classigue  frontiere Malades
mutations
2003 a 2023 1950 342 12 146 304 927 1231 381 52 434 37
2024 78 190 740 7 47 54 11 0 11 0
Total Fin 2024 2028 532 12 886 311 974 1285 392 52 445 37
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2022 257 078 10
2024 78 181 2
Total Fin 2024 335 259 12

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)
N
. ombre I Déficit Faux
Exercice de NN ... Acidurie I e L P
. Homo- . Tyrosinémie : Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique L.
cystinurie de type | Isovalérique LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 78 785 0 0 0 0 0 2 1 0
2024 78 190 0 0 1 1 1 0 2 0
Total Fin 2024 156 975 0 0 1 1 1 2 3 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 Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne g
1970 a 2023 1588 661 137 71 1 1
2024 22 048 1 5 0 0
Total Fin 2024 1610 709 138 76 1 1
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 1397 331 214 81 188 45 528 14
2024 22 048 1 1 6 0 8 0
Total Fin 2024 1419 379 215 82 194 45 536 14
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme o menon  Forme At
. virilisante : . ) Total Neégatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 995 285 41 7 4 0 52 3
2024 21 835 1 0 0 0 1 0
Total Fin 2024 1017 120 42 7 4 0 53 3
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
. SSou . Négatifs
testes e Sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 116 218 97 13 4 4 118 2580 500 2
2024 10 391 5 3 1 0 9 219 14 0
Total Fin 2024 126 609 102 16 5 4 127 2799 514 2
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIVE T otal BM Forme Forme Total finri
A P -2 -1 s ) " Négatifs
testes réalisées : . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 624 838 3138 110 302 412 129 12 141 12
2024 22 048 166 10 15 25 10 0 10 0
Total Fin 2024 646 886 3304 120 317 437 139 12 151 12
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 74 104 5
2024 22048 3
Total Fin 2024 96 152 8
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN . .. Acidurie B P eticl P
. Homo- . Tyrosinémi ) Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testes A Leucinose Glutarique L
cystinurie edetypel Isovalérigue LCHAD en
de type | S
Carnitine
2023 22 859 0 0 0 0 0 0 0 0
2024 22048 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 44 907 0 0 0 0 0 0 0 0
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Adresse : Laboratoire de Biochimie Toxicologie

2 rue Henri Le Guilloux

Téléphone :02.99.2 8.99.42

E.mail : crdn.bretagne.guthrie@chu

PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

- 350 33 Rennes - Cedex 9

-rennes.fr

- CHU Rennes

Hyperphénylalaninémie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne 9
1970 a 2023 1604 164 75 31 0 0
2024 28 930 1 2 0 0
Total Fin 2024 1633 094 76 33 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose Non Typée Total 9
place
1979 & 2023 1 580 295 255 111 202 19 587 6
2024 28 930 5 1 6 0 12 0
Total Fin 2024 1609 225 260 112 208 19 599 6
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme — koimenon  Forme At
" virilisante - . ) Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 1013 217 47 10 5 3 66 1
2024 28 561 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 1041778 47 10 5 3 66 1
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (¥) Faux
Exercice de NN P
. SSou . Négatifs
testes e sa Autres Total AS AC
(SS o
2000 a 2023 60 315 103 19 19 6 147 2925 300 0
2024 9625 13 3 0 0 16 246 5 0
Total Fin 2024 69 940 116 22 19 163 3171 305
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIVE T otal BM Forme Forme Total P
4 P -2 -1 s ) " Négatifs
testes réalisées : . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 774 529 3759 170 462 632 200 36 237 6
2024 28 930 194 5 12 17 8 0 8 0
Total Fin 2024 803 459 3953 175 474 649 208 36 245

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL
Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 96 435 3
2024 28 930 0
Total Fin 2024 125 365 3 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN ... Acidurie I o eticl P
. Homo- . Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique L
cystinurie edetypel Isovalérique LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 29 397 0 0 0 0 0 1 0 0
2024 28930 2 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 58 327 2 0 0 0 0 1 0 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN- Centre Val 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 Négatifs
testés  Total PCU  HPM  F. Maligne g
1970 a 2023 1197 212 62 19 0 1
2024 21901 1 0 0 0
Total Fin 2024 1219113 63 19 0 1
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 1197 212 208 67 100 8 383 0
2024 21901 3 1 3 2 7 0
Total Fin 2024 1219113 211 68 103 10 390 0
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme ki menon  Forme Aryati
4 virilisante : . ) Total Neégatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 745 409 26 7 4 5 42 0
2024 21783 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 767 192 26 7 4 5 42 0
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN Lo
4 SSou N Négatifs
testes sc sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 125 900 228 39 10 6 281 5654 811 1
2024 10911 15 6 2 2 25 432 16 0
Total Fin 2024 136 811 243 45 12 8 306 6 086 827 1
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Eaux
Exercice de NN Nbre BM osttive OSIIVE 1 5tal BM Forme Forme Total At
4 P -2 -1 s ) " Négatifs
testés réalisées - . Positive classigue  frontiéere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 586 886 2841 77 241 318 98 18 116 5
2024 21901 145 6 11 17 7 1 8 1
Total Fin 2024 608 787 2986 83 252 335 105 19 124 6

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néoatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 72 847 1 0
2024 21901 1
Total Fin 2024 94 748 2 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
. Nombre I Déficit Faux
Exercice de NN . .. Acidurie L P L P
. Homo- . Tyrosinémi - Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testes L Leucinose Glutarique L
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 22 239 0 0 0 0 0 0 0 0
2024 21901 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 44 140 0 0 0 0 0 0 0 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN- Grand Est

Adresse : Centre Régional de Dépistage Néonatal i Grand
CHRU de Reims i 47 rue Cognacq Jay, 51 092 Reims Cedex
Téléphone : 03.26.78.79.64

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

Est

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne 9
1970 a 2023 3421533 289 180 15 6
2024 46 808 3 1 0 0
Total Fin 2024 3468 341 292 181 15 6
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 2985 635 389 240 369 59 1057 10
2024 46 808 5 2 10 1 18 0
Total Fin 2024 3032 443 394 242 379 60 1075 10
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme Formenon  Forme Sqati
4 virilisante i . ; Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 & 2023 1757 664 65 17 9 11 105 4
2024 46 442 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 1 804 106 65 17 9 11 105 4
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
< SS ou R Négatifs
testés sc Sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 396 796 230 61 28 8 327 7611 2023 5
2024 27 874 19 2 2 23 541 115
Total Fin 2024 424 670 249 63 30 350 8 152 2138
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Posii Faux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIIVE 1 5tal BM Forme Forme Total Aot
4 P -2 -1 L ; Ly Négatifs
testés réalisées . ) Positive classique frontiére  Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 1245 478 8133 216 703 919 268 44 312 11
2024 46 808 0 7 36 43 12 0 12 0
Total Fin 2024 1292 286 8133 223 739 962 280 44 324 11
Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL
Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 156 779 6
2024 46 808 1
Total Fin 2024 156 779 7 0

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN ... Acidurie N J eticl o
. Homo- . Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten  primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique L
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 47 782 0 0 0 0 0 0 0 0
2024 46 808 0 0 0 3 0 0 0 0
Total Fin 2024 94 590 0 0 0 3 0 0 0 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN- Hauts de France

Adresse : Hépital Jeanne de Flan dre - 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 Négatifs
testés Total PCU HPM  F. Maligne gatl
1970 a 2023 4 054 819 327 174 2 2
2024 57 375 7 6 0 0
Total Fin 2024 4112194 334 180 2
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
Exercice de NN !:au>'<
testés Ectopie Athyréose Glande en Non Typée  Total Négatifs
place
1979 a 2023 3684 685 539 236 483 43 1301 34
2024 57 375 11 1 18 2 32 0
Total Fin 2024 3742 060 550 237 501 45 1333 34
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme o menon  Forme A eyati
4 virilisante i . B Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 2498 729 104 13 12 7 136 13
2024 56 420 4 0 2 1 7 0
Total Fin 2024 2 555 149 108 13 14 8 143 13
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
. SS ou R Négatifs
testes sc sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 418 575 300 78 20 5 403 8 050 1897 12
2024 25 306 19 6 0 5 30 528 2 0
Total Fin 2024 443 881 319 84 20 10 433 8578 1899 12
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre " . Faux
Exercice de NN Nbre BM BM Positive BM Positive Total BM Forme Forme Total &t
. s -2 -1 " ) L\ Négatifs
testes réalisées . . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 1623 234 7420 305 681 986 325 49 374 28
2024 57 375 388 10 28 38 11 2 13 0
Total Fin 2024 1 680 609 7 808 315 709 1024 336 51 387 28
I centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 152 219 9 0
2024 57 375 3
Total Fin 2024 209 594 12

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN ... Acidurie N . eticl L
. Homo- . Tyrosinémi : Acidurie  Déficiten  primaire Négatifs
testés .. Leucinose Glutarique o
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | -
S Carnitine
| 208 o887 4 __ 0 ____ - o o o o ____ 9 ___ @B _9_ _
2024 57 375 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 116 252 0 1 0 0 1 0 1 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDN- lle de France

Adresse : Hépital Necker Enfants Malades

149 rue de Sevres - 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 2023 8188 899 449 496 17 0
2024 154 130 7 17 0 0
Total Fin 2024 8343 029 456 513 17 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose Non Typée Total g
place
1979 a 2023 7 591 449 953 437 1011 79 2480 20
2024 154 130 15 8 24 6 53 0
Total Fin 2024 7 745579 968 445 1035 85 2533 20
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme Formenon  Forme A At
. virilisante : . 3 Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 5145 182 218 25 39 17 299 13
2024 150 417 6 0 1 1 8 0
Total Fin 2024 5295 599 224 25 40 18 307 13
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (¥) Faux
Exercice de NN P
. SSou . Négatifs
testes sc sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 2982671 3989 1354 419 84 5 846 106 396 23720 19
2024 139 596 204 74 17 12 307 5281 136 0
Total Fin 2024 3122 267 4193 1428 436 96 6 153 111 677 23 856 19
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ostive OSVE Total BM Forme Forme Total At
A e -2 -1 L ) " Négatifs
testes réalisées : . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 3744 586 24 699 347 1338 1685 411 78 489 27
2024 154 130 1460 7 60 67 14 3 17 0
Total Fin 2024 3898 716 26 159 354 1398 1752 425 81 506 27

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 501 367 18 0
2024 154 130 12
Total Fin 2024 655 497 30 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN . . . Acidurie I P elicl P
. Homo- . Tyrosinémi : Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique L
cystinurie edetypel Isovalérigue LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 162 809 1 1 1 0 1 0 2 0
2024 154 130 1 0 2 3 1 0 4 0
Total Fin 2024 316 939 2 1 3 3 2 0 6 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDNgz Normandie

Adresse : Laboratoire de Biochimie I CHU de Caen

CS 30001 i 14033 Caen i Cedex9

Téléphone : 02.31.06.40.77.

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

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne 9
1970 a 2023 1813431 147 48 1 1
2024 29 345 1 1 0 0
Total Fin 2024 1842 776 148 49 1 1
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose Non Typée Total 9
place
1979 a 2023 1813431 233 172 146 14 565 8
2024 29 345 3 0 2 0 5 0
Total Fin 2024 1842 776 236 172 148 14 570 8
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme o menon  Forme A oyati
5 virilisante i . 3 Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 1200 322 68 13 10 7 100 6
2024 28 963 2 0 0 0 2 0
Total Fin 2024 1229 285 70 13 10 7 102 6
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
. SS ou R Négatifs
testes sc Sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 148 673 187 53 12 3 255 4976 767 3
2024 11 281 6 2 0 2 10 325 0
Total Fin 2024 159 954 193 55 12 5 265 5301 767
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre " . Faux
Exercice de NN Nbre BM BM Positive BM Positive Total BM Forme Forme Total Aot
. s -2 -1 L . L\ Négatifs
testes réalisées : . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 816 260 4149 147 413 560 172 21 193 7
2024 29 345 164 7 9 16 7 0 7
Total Fin 2024 845 605 4313 154 422 576 179 21 200
I centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [


mailto:labo-depistageneonat@chu-caen.fr

PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néaatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 98 255
2024 29 345 3 0
Total Fin 2024 127 600 6 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
. Nombre L Déficit Faux
Exercice de NN . .. Acidurie A . L P
. Homo- . Tyrosinémi : Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique .
cystinurie edetypel Isovalérigue LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 30076 0 0 0 0 0 0 0 0
2024 29 345 0 0 1 0 1 0 0 0
Total Fin 2024 59 421 0 0 1 0 1 0 0 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDNz Nouvelle Aquitaine

Adresse : Maternité

Place Amélie Raba -Léon 7 33076 Bordeaux 1 Cedex

Téléphone : 05.56.79.87.00.

crdn.na@chu_-bordeaux.fr

E.mail :

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades

i Groupe Hospitalier P ellegrin i CHU Bordeaux

Exercice de NN NéFa;?;S
testés  TotalPCU  HPM  F. Maligne 9
1970 a 2023 2209 851 122 79 1 2
2024 48 509 2 3 0 0
Total Fin 2024 2 258 360 124 82 1 2
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 1935 815 198 97 248 73 616 10
2024 48 509 5 7 7 0 19 2
Total Fin 2024 1984 324 203 104 255 73 635 12
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme Formenon  Forme Aqati
5 virilisante i . ; Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 1277 086 63 11 13 6 93 2
2024 48 102 2 0 1 0 3 0
Total Fin 2024 1325188 65 11 14 6 96 2
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (¥) Faux
Exercice de NN P
4 SSou - Négatifs
testés sC Sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 186 314 166 56 20 13 255 5938 1313 1
2024 21598 10 2 0 4 16 508 72 0
Total Fin 2024 207 912 176 58 20 17 271 6 446 1385 1
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Eaux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIVE 1 otal BM Forme Forme Total PR
5 P -2 -1 L ) L Négatifs
testés réalisées : . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 1037 979 4 848 125 381 506 151 15 166 15
2024 48 509 253 3 15 18 4 0 4 1
Total Fin 2024 1 086 488 5101 128 396 524 155 15 170 16
Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N


mailto:crdn.na@chu-bordeaux.fr

PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négati
testés Total MCAD cgatiis
2020 a 2023 163 149 10 0
2024 48 509 1
Total Fin 2024 211 658 11
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN . . . Acidurie I g eticl P
. Homo- . Tyrosinémi : Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique .
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 49 843 0 0 0 1 0 0 1 1
2024 48 509 1 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 98 352 1 0 0 1 0 0 1 1

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDNgz Occitanie

Adresse : Institut Fédératif de Biologie
330 avenue de Grande Bretagne T TSA 40031

Téléphone : 05.34.55.85.88.

T 31059 Toulouse

i CHU Toulouse Purpan

I Cedex 9

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

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades

Exercice de NN NéFaatltTfs
testés  TotalPCU  HPM  F. Maligne g
1970 a 2023 3142901 197 148 0
2024 50 000 12 7 0 0
Total Fin 2024 3192 901 209 155 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 2803 581 240 174 248 33 695 13
2024 50 000 1 3 6 0 10 0
Total Fin 2024 2853581 241 177 254 33 705 13
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme Formenon  Forme Aqati
5 virilisante i . ; Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
pure
sel)
1997 a 2023 1731499 75 16 6 2 101 2
2024 49 593 1 0 0 0 1 0
Total Fin 2024 1781 092 76 16 6 2 102 2
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (¥) Faux
Exercice de NN P
4 SSou - Négatifs
testés sC Sa Autres Total AS AC
(SS o
2000 a 2023 492 794 188 51 8 12 259 7 468 2820 0
2024 33284 22 7 1 0 30 502 146 0
Total Fin 2024 526 078 210 58 9 12 289 7970 2 966 0
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Eaux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIVE 1 otal BM Forme Forme Total P
5 P -2 -1 L ) L Négatifs
testés réalisées : . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 1269 308 6 615 148 499 647 181 14 195 9
2024 50 000 429 4 21 25 5 0 5
Total Fin 2024 1 319 308 7 044 152 520 672 186 14 200
Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N


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

PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Déficit en MCAD
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 168 819 8 0
2024 50 000 1 0
Total Fin 2024 218 819 9 0

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)
Nombre ——
Exercice de NN . .. Acidurie —_— e D.eflc.'t ,Fau>.<
. Homo- . Tyrosinémi - Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique L
cystinurie edetypel Isovalérigue LCHAD en
de type | -
Carnitine

2023 51 430 0 1 1 2 1 0 0 1
2024 50 000 0 0 0 2 1 0 0 0
Total Fin 2024 101 405 0 1 1 4 2 0 0 1

I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

CRDNgz PacaCorse

Adresse :H1 pi t al

264 rue Saint Pierre 1 13385 Marseille

Téléphone : 04.91.38.67.55.

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

Hyperphénylalaninémie

dO6Enf antisAPHM

i Cedex5

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne g
1970 a 2023 2914 183 214 163 2 1
2024 52 788 1 5 0 0
Total Fin 2024 2966 971 215 168 2 1
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 2 662 949 357 183 236 40 816
2024 52 788 3 6 8 0 17 0
Total Fin 2024 2715737 360 189 244 40 833 8
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme — oimenon  Forme S yati
" virilisante - . ] Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 1762 246 55 7 3 0 66 1
2024 51 829 1 0 0 1 2 0
Total Fin 2024 1814 075 56 7 3 1 68 1
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
< SS ou R Négatifs
testes sc sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 721175 131 49 48 7 235 7 095 2210 11
2024 36 582 15 1 0 0 16 462 118 0
Total Fin 2024 757 757 146 50 48 7 251 7 557 2328 11
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIIVe 1 otal BM Forme Forme Total P
4 P -2 -1 L . L\ Négatifs
testes réalisées : ; Positive  classique  frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 1360 160 9 556 156 670 826 218 22 240 23
2024 52 788 431 1 25 26 3 0 3 0
Total Fin 2024 1412 948 9987 157 695 852 221 22 243 23

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
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PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 186 945 7 0
2024 52 788 0 0
Total Fin 2024 239 733 7 0

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)
Nombre ——
Exercice de NN . .. Acidurie —_— e D.eflc.'t ,Fau>.<
. Homo- . Tyrosinémi - Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique L
cystinurie edetypel Isovalérigue LCHAD en
de type | -
Carnitine

2023 58 584 0 0 2 1 0 0 0 0
2024 52 788 0 0 4 0 1 1 1 0
Total Fin 2024 111 372 0 0 1 1 1 1 0

I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
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CRDNgz Paysde la Loire

Adresse : Institut de biologie i Hétel Dieu

1 place Alexis Ricordeau i 44093 Nantes 1 Cedex 1

Téléphone : 02.40.08.76.59.
E.mail : crdn.pdi@chu -nantes.fr

i CHU Nantes

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néoatifs
testés  TotalPCU  HPM  F.Maligne 9
1970 a 2023 2786 333 117 85 3 3
2024 35481 0 3 0 0
Total Fin 2024 2821814 117 88 3 3
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 & 2023 2 466 107 320 157 216 19 712 30
2024 35481 3 2 8 1 14 9
Total Fin 2024 2501588 323 159 224 20 726 39
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme — oimenon  Forme S yati
" virilisante - . ] Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 1581 786 64 16 6 4 90 5
2024 34 847 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 1616633 64 16 6 4 90 5
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
< SS ou R Négatifs
testes sc sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 181 130 206 61 21 3 290 6 147 792 3
2024 14 849 21 5 3 0 29 536 10 0
Total Fin 2024 195 979 227 66 24 3 319 6 683 802 3
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIVE 1 otal BM Forme Forme Total P
4 P -2 -1 L . L\ Négatifs
testes réalisées : ; Positive  classique  frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 1 096 946 3664 149 325 474 177 28 205 8
2024 35481 264 7 24 0 11 0 11 2
Total Fin 2024 1132427 3928 156 349 474 188 28 216 10

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatif
testés Total MCAD egatis
2020 a 2023 117 773 13 0
2024 35481 2 0
Total Fin 2024 153 254 15 0

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN ... Acidurie N . etict P
. Homo- . Tyrosinémi : Acidurie  Déficiten  primaire Négatifs
testés . ~.  Leucinose Glutarique o
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 36 240 0 0 0 0 0 0 0 0
2024 35481 0 0 0 2 1 0 1 0
Total Fin 2024 71721 0 0 0 2 1 0 1 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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CRDN- Guadeloupe

Adresse : CHU de la Guadeloupe i Hopital Ricou
CP465 1 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 Néoatifs
testés  TotalPCU  HPM  F. Maligne 9
1970 a 2023 268 540 4 2 1 0
2024 4058 0 0 0 0
Total Fin 2024 272 598 4 2 1 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose Non Typée Total g
place
1979 a 2023 264 935 2 2 12 5 21 0
2024 4058 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 268 993 2 2 12 5 21
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme o menon  Forme A ryati
. virilisante : . 3 Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 176 831 9 0 2 0 11 0
2024 3984 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 180 815 9 0 2 0 11 0
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (¥) Faux
Exercice de NN P
) SS ou R Negatifs
testes sc sa Autres Total AS AC
SS ol
2000 a 2023 239 266 588 163 31 8 788 9 005 2 696 1
2024 4 061 10 7 0 1 18 306 85 0
Total Fin 2024 243 327 598 170 31 9 806 9311 2781 1
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ostive OSVE Total BM Forme Forme Total At
A P -2 -1 L ) " Négatifs
testés réalisées . . Positive classique frontiére  Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 88 353 561 3 17 20 4 1 5 0
2024 4058 86 0 3 3 0
Total Fin 2024 92 411 647 3 20 23 4 1

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total MCAD g
2020 a 2023 14 579 0
2024 4058 0 0
Total Fin 2024 18 637 0 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN . .. Acidurie _— e .e 'C.' P
. Homo- . Tyrosinémi - Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique o
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | -
Carnitine
2023 4 525 0 0 0 0 0 0 0 0
2024 4058 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 4 525 0 0 0 0 0 0 0 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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CRDN- Guyane

Adresse : Département de Pédiatrie

Avenue des flamboyants, 97

Téléphone :

E.mail : falucar.njueyon@ch

Hyperphénylalaninémie

1T CH Cayenne

306 Cayenne

-cayenne.fr

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne 9
1970 a 2023 219 142 0 1 0 0
2024 6 765 0 0 0 0
Total Fin 2024 225 907 0 1 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose Non Typée Total 9
place
1979 a 2023 219 142 2 2 13 22 41 2
2024 6 765 0 0 1 0 1 0
Total Fin 2024 225907 2 2 14 22 42 2
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme o menon  Forme A oyati
5 virilisante i . 3 Total Négatifs
testés (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 218 823 0 0 1 0 9 1
2024 6 545 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 225 368 0 0 1 0 9 1
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (¥) Faux
Exercice de NN P
. SSou . Négatifs
testes e sa Autres Total AS AC
(SS o1
2000 a 2023 191 418 541 340 13 5 897 14722 3912 14
2024 6 765 21 16 0 0 37 596 5 0
Total Fin 2024 198 183 562 356 13 5 934 15 318 3917 14
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Posii Faux
Exercice de NN Nbre BM ostive OSVE Total BM Forme Forme Total Arati
. s -2 -1 L . L\ Négatifs
testes réalisées : . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 86 294 514 0 11 11 2 0 2 1
2024 6 765 29 0 2 2 0 0 0
Total Fin 2024 93 059 543 0 13 13 2 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 2023 24 172 0 0
2024 6 765 0 0
Total Fin 2024 30 937 0 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN . .. Acidurie N P etic o
. Homo- . Tyrosinémi - Acidurie  Déficiten  primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique L.
cystinurie edetypel Isovalérigue LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 7 662 0 0 0 1 0 0 0 1
2024 6 765 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 14 427 0 0 0 1 0 0 0 1

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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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 Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne 9
1970 a 2023 222 732 8 3 0 0
2024 2 896 0 0 0 0
Total Fin 2024 225 628 8 3 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 218 190 3 5 10 21
2024 2896 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 221 086 3 5 10 3 21 0
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme — Coimenon  Forme S yati
" virilisante : . 3 Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 133 149 10 1 2 0 13 0
2024 2829 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 135978 10 1 2 0 13 0
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
. SS ou R Négatifs
testes e Sa Autres Total AS AC
SS o1
2000 a 2023 172 205 350 122 28 7 507 5959 2468 4
2024 2893 5 1 0 0 6 212 82
Total Fin 2024 175 098 355 123 28 7 513 6171 2 550 4
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIVE 1 otal BM Forme Forme Total P
4 s -2 -1 L ) L\ Négatifs
testes réalisées : ; Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 40 605 443 1 12 13 3 ” 1 4 0
2024 2896 58 0 1 1 0 0 0 0
Total Fin 2024 43 501 501 1 13 14 3 1 4

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 2023 10 858 0 0
2024 2 896 0 0
Total Fin 2024 13 754 0 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN . .. Acidurie —_— e .e "’tl P
. Homo- . Tyrosinémi - Acidurie  Déficiten primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique .
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | "
Carnitine
2023 3331 0 0 0 0 0 0 0 0
2024 2 896 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 6 227 0 0 0 0 0 0 0 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



CRDN- Mayotte

Adresse : Pharmacie Centrale

Centre Hospitalier de Mayotte

Téléphone :

PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

i Centre hospitalier de Mayotte

T 97600 Mamoudzou

E.mail : a.chamouinel@chmayotte.fr

Hyperphénylalaninémie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne 9
1970 a 2023 204 109 0 0 0 0
2024 8575 0 0 0 0
Total Fin 2024 212 684 0 0 0 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 204 109 0 0 3 8 11
2024 8 575 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 212 684 0 0 3 8 11 0
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme Formenon  Forme Aqati
5 virilisante i . ; Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
1997 a 2023 203 883 6 0 0 0 6 1
2024 8410 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 212 293 6 0 0 0 6 1
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (¥) Faux
Exercice de NN P
4 SSou - Négatifs
testés sC Sa Autres Total AS AC
(SS o
2000 a 2023 204 102 298 3 12 7 322 8 809 10 2
2024 8575 14 0 0 0 14 419 0 0
Total Fin 2024 212 677 312 3 12 7 336 9228 10 2
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Eaux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIIVe 1 tal BM Forme Forme Total PR
5 P -2 -1 L ) L Négatifs
testés réalisées : . Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2020 a 2023 37633 476 2 18 20 2 0 2 0
2024 8 575 142 0 5 5 1 0 1 0
Total Fin 2024 46 208 618 2 23 25 3 0 3

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néoatifs
testés Total MCAD 9
2020 a 2023 31671 0 0
2024 8575 0 0
Total Fin 2024 40 246 0 0

Erreurs Innées du Métabolisme

Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN . . . Acidurie I . elict P
. Homo- . Tyrosinémi - Acidurie ~ Déficiten primaire Négatifs
testés A Leucinose Glutarique o
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | L
Carnitine
2023 10 004 0 0 0 1 0 0 0 0
2024 8576 0 0 0 0 0 0 0 0
Total Fin 2024 8576 0 0 0 1 0 0 0 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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CRDN- Réunion

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

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

i CHU Felix Guyon

Hyperphénylalaninémie

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Négatifs
testés Total PCU HPM F. Maligne 9
1970 a 2023 593 106 5 6 2 0
2024 12 085 0 0 0 0
Total Fin 2024 605 191 5 6 2 0
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Glande en Négatifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2023 593 106 17 12 27 63 119 2
2024 12 085 2 1 2 0 5 1
Total Fin 2024 605 191 19 13 29 63 124 3
Hyperplasie des Surrénales
Nombre de Malades
Nombre Forme
. Faux
Exercice de NN classique Forme — Coimenon  Forme S yati
" virilisante : . 3 Total Négatifs
testes (perte de classique incertaine
sel) pure
| 199722023 546269 _ _ 68 8 __ _ _ _ 4 c___.8__ _ __ 2 _ |
2024 11 884 1 0 0 1 0
Total Fin 2024 558 153 69 8 5 0 82 2
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
) Nombre Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes (*) Faux
Exercice de NN P
. SS ou R Négatifs
testes e Sa Autres Total AS AC
SS o1
2000 a 2023 410 758 98 3 9 2 112 8 804 123 1
2024 12 085 2 0 1 0 3 336 0 0
Total Fin 2024 422 843 100 3 10 2 115 9 140 123 1
Biologie Moléculaire Nbre de malades
Nombre BM Positive BM Positi Faux
Exercice de NN Nbre BM ositive OSIVE 1 otal BM Forme Forme Total P
4 s -2 -1 L ) L\ Négatifs
testes réalisées : ; Positive classique frontiere Malades
mutations  mutation
2003 a 2023 303518 2762 62 249 311 75 5 80 7
2024 12 085 140 1 10 11 3 0 3
Total Fin 2024 315 603 2902 63 259 322 78 5 83
Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N
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Déficit en MCAD

Nombre Nombre de Malades
. Faux
Exercice de NN Néoatifs
testés Total MCAD g
2020 a 2023 40919 1 0
2024 12 085 0 0
Total Fin 2024 53 004 1 0
Erreurs Innées du Métabolisme
Malades (Faux Négatifs)
Nombre Déficit Faux
Exercice de NN ... Acidurie I P eticl o
. Homo- . Tyrosinémi . Acidurie  Déficiten  primaire Négatifs
testés L Leucinose Glutarique L
cystinurie e detypel Isovalérigue LCHAD en
de type | .
Carnitine
2023 13103 0 0 0 0 0 0 0 0
2024 12 085 0 0 0 0 0 1 0 0
Total Fin 2024 13103 0 0 1 0 0 0 0 0

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Annexes
Annexe 1 : Recto verso du buvard validé et utilisé en 2024
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Annexe 2 : Liste des structures régionales de dépistage

Région

Coordonnateur

Adresse Secrétariat

Métropole

Auvergne Rhone-Alpes

Bourgogne Franche-Comté

MASSARDIER J.

CRDN Auvergne-Rhéne-Alpes

Groupement Hospitalier Est -Bat Pinel-R de C
52 boulevard Pinel - 69003 Lyon

Téléphone - 04.27 856528

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

LEMAIRE S.

CRDN Bourgogne-Franche-Comté

Plateforme de Biolegie Hospitalo-Universitaire
2 rue Angélique Ducoudray - BP 37013 - 21070

DIJON Cedex

Teéléphone - 03.80.29.33.47
Mail : secretariat crdn@chu-dijon fr

BELLANGER A. CRDN Bretagne

Annexe Pediatrique - 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 Medecine Nucléaire In Vitro
CHRU de Tours - 2 bd Tonnellé - 37044 Tours -

Cedex 9

Téléphone - 02.47.47.86.24
Mail : secretariat crdn@chu-tours fr

Grand Est

CRDN Grand Est

CHRU de Reims - 47 rue Cognacqg Jay

51092 Reims Cedex

Téléphone - 03.26.78.79.64
Mail : secretaniat.crdn-grandest@chu-reims.fr

Hauts de France

Ile de France

MENTION K.

CRDHN Hauts de France

Hopital Jeanne de Flandre. Avenue Eugene Avinée
3éme Etage Barmre Sud. CS 70 001. 59037 LILLE

Cédex

Teléphone - 03.62.94.38.00
Mail : crdn-hautsdefrance@chru-ille fr

CRDN lle de France

Hépital Mecker Enfants Malades
149 rue de Sévres - 75742 Pans - Cedex 15
Teléphone - 01.42.73.74.73

Mail : crdn.idf@aphp.fr

CRDN Normandie

CHU de Caen - Laboratoire de Biochimie / Niv 3
€5 30001 - 14033 Caen -Cedex 9

Teléphone - 02.31.06.40.77.

Mail : labo-depistageneonat@chu-caen fr

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal



Région

Coordonnateur

PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Adresse Secrétariat

Métropole

Mouvelle Aquitaine

LACOMEE D.

CRDN Nouvelle Aquitaine

CHR - Groupe Pellegrin - Matemité - Rde C

Place Amélie Raba-Léon - 33076 Bordeaux - Cedex
Téléphone - 0556.79.87.00

Mail : crdn.nag@chu-bordeaux fr

Occitanie

OLIVER PETIT I

CRDN Occitanie

IFB Purpan - 330 av de Grande Bretagne - TSA
40031

31059 Toulouse - Cedex 9

Télephone : 05.34.55.85.83

Mail : crdepistageneonat.occitanie sec@chu-
toulouse fr

PACA-Caorse

CHABROL B.

CRDN PACA-Corse

Hdpitals dEnfant la Timone - 6éme &tage
264 rue St Plerre - 13385 Marseille - Cedex 5
Téléphone : 04.91.38 67 .55

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

Pays de la Loire

CATTEAU A.

CRDN Pays de la Loire

Institut de biologie - Hitel Dieu - CHU Nantes

1 place Alexis Ricordeau 44093 NANTES Cedex 1
Téléphone : 02.40.08.76.59

Mail : crdn.pdi@chu-nantes.fr

Guadeloupe

RULQUIN L.

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

ELENGA N.

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

La Réunion

RAMFUL D.

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

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [N
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Annexe 3 : Liste des laboratoires

Laboratoires Territoires concernés

Dosages Réalisées

Amiens Phe/TSH/17 OHP/TIR/C8 Hauts de France (Picardie)

Bordeaux PhofTSHATOHPITRICE  Nowele Aquiaine

Caen PheSHITOHPTRICE  Nomandie

Grenoble Phe/TSHIL7 OHPTRICE  Auvergne Rbres-Alpes (Rhone-Alpes)

e Phe/TSHIL7 OHPTRICE  Hauts de France (Nors-Pas de Calais),
Guyane, La Réunion, Mayotte

Lyon Phe/TSH/17 OHP/TIR/C8 Auvergne Rhones-Alpes (Auvergne, Rhbéne-
Alpes)

Marseille Phe/TSH/17 OHP/TIR/C8 PACA-Corse

Montpelier PheTSHA7OHPTRICS  Occitanie (Languedoc Roussilor)

_N_a;c_y __________ I;h;flj SI:|/1_7_OI_-|P_/TIR/;:g o _Gr;n:;i I;st_ (L_or;ai_ne_, éh;n;pa_gr;e-_Ar_de_nr;e)_

Nantes PheSHITOHPTRICE  Paysdelaloe

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

Rennes Phe/TSH/17 OHP/TIR/C8 Bretagne

Strasbourg PheTSHATOHPTRICE  GramdEst(ksace)
Tououse PheTSHATOHPTRICS  Occitarie (Mdi-Pyenées)
Tous PheTSHATOHPTRICS  Centievaldeloe

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Annexe 4 : Liste des laboratoires de Biologie Moléculaire

Laboratoires de o .
Territoires concernés

Biologie Moléculaire

Bordeaux Nouvelle Aquitaine

T v o

Ccaen Normandie, Centie-Valde Lo

e Hauts de France, la Réurion, Gyane

won Awergne Ribre-Alpes, Bowgogne
Franche-Comté

Montpellier Occitanie, PACA-Corse

Pparis Necker le de France, Martnique, Guadelowpe,

Saint-Pierre et Miquelon

Reims Grand Est

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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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 Martinique

Lille Hauts de France, Normandie, Auvergne

Rhéne-Alpes, Grand Est, Pays de la Loire,
Centre-Val de Loire, Bretagne, La Réunion

Paris Robert Debré lle de France (hors naissances Centre
Hospitalier de Saint Denis)

Saint Denis lle de France (naissances Centre
Hospitalier de Saint Denis)

Reims Grand Est
Pointe-a-Pitre Guadeloupe
Dijon Bourgogne Franche-Comté

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Annexe 6 : Arbre Décisionnel du dépistage de la PCU

(ﬁ ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE
DE LA PHENYLCETONURIE
O DErSTAGE NONAI (HYPERPHENYLALANINEMIES)

<D°HEH FHE) -»> PHE < sewil 1

PHE = seuil 1

Vérification en double -y Moyenne Retest
|Retest) PHE = seuil 2
Moyenne Retest
PHE 2 seuil 2 Définition des seuils pour le dépistage

PHE = Phénylalanine
FLUO=QUANTASE

Seuil 1 = Seuil de retest (inteme ou laboratoire)
Signalement par le déclenche l'action de retest en double
CRDN au médecin 2,5 mgM00mL OU 150umaolL

référent pour la
phénylcétonurie
(&tape diagnostique)

Seuil 2 = Seuil d'action ; déclenche le signalement
au médecin référent
3mg/M00mL OU 180pmaol/L

Centre National de Coordination du Deépistage Néonata
CNCDM

annelle — 37044 Tours Cedex 8

Hopital Bretonneau &, ROLIEVarg

7 BE

Tel. 0247 47 80,97 — Fax : 02.34.3

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe7d, ! OAOA Ai AEOETTT A1 AO Ai PEOOACA AA
Cﬁ( ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE
0F DEPEIAGE NECHATAL DE L’HYPOTHYROIDIE CONGENITALE

Dosage TSH > TSH < seuil 1

v

TSH 2 seuil 1

'

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

Moyenne Retest
TSH 2 seuil 2

l Définition des seuils pour le dépistage

Seuil 1 = Seuil de retest (interne au laboratoire) :
déclenche I'action de retest en double

P 12mUIL (GSP)
CRDN au médecin 15mUI/L (AUTODELFIA/VICTOR)
référent pour 20mUl/L (CIS-BIO)
I'hypothyroidie Seuil 2 = Seuil d'action : déclenche le signalement au
congénitale (étape

médecin référent.
17mUI/L (GSP)
20mUI/L (AUTODELFIA/VICTOR)
25mUI/L (CIS-BIO)

diagnostique)

Centre National de Coordir n du Dépistage Neonatal

1At
CNCDN

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe 8 : Arbre décisionnel du dépistage de | 6 ( # 3

ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE DE
L’HYPERPLASIE CONGENITALE DES SURRENALES

PROGRAMME NATIONAL
£ DEPISTAL

Carere ratinnal an cocrdnamon

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

Dosage 170HP

|

170HP 2 seuil 1

|

170HP < seuil 1

Vérification en double N Moyenne Retest
(Retest) 170HP < seuil 2 3 .
l Définition des seuils : CIS-BIO
Moyenne Retest

Seuil 1 = seuil de retest (interme au laboratoire) :
déclenche |'action de reste en double

170HP 2 seuil 2

|

Seuil 2 = seuil d'action : déclenche le signalement au
médecin référent

. Terme** (SA+jours) Seuil d'alerte | Seuil d’action
ke [>37SA 40 nmollL__|__ 60 nmol/L
De 36 SA a 36 SA+6j 40 nmol/L 60 nmol/L
référent pour De 34 SA a 35 SA+6) | 85 nmollL 120 nmol/L
I'hyperplasie De 32 SA 4 33 SA+6j | 125 nmol/L 180 nmol/L

congénitale des
surrénales
(contréle sur buvard ou Définition des seuils :

Seuil 1 = seuil de retest (interne au laboratoire) :
déclenche 'action de reste en double

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

* Le médecin référent décide d'un contrile sur médecin référent
buvard ou de la convocation de I'enfant pour
I'étape diagnostique Terme** (SA+jours) Seuil d'alerte | Seuil d’action
2 37 SA 17 nmol/L 25 nmol/L
** Terme de naissance exprimé en semaines De 36 SA 4 36 SA+6j 17 nmol/L 25 nmol/L
d'amémorrhée + jours (SA+jours) De 34 SA a 35 SA+6j 35 nmol/L 50 nmol/L
De 32 SA a 33 SA+6j 60 nmol/L 90 nmol/L
Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
Hopital Bretonneau - 2, boulevard Tonnellé - 37044 Tours Cedex 9
S ncdn@chu f
| : 0 B0 9 Fa 5) a
N centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [




PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe 9 : Arbre décisionnel du dépistage des SDM

& ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE

F DEPGiAGE NEORAA DES SYNDROMES DREPANOCYTAIRES
MAJEURS (SDM)

Etude de
I'Hémoglobine*

l !

Profil non A/F

|

Validation par une
seconde technique*

> Profil AF

1

1 Profil A’F
¥ v v 1
i hété?::g'ole NN priratert
. 1 :
s ek FIA'S ou transfusé Contréle sur nouveau
FIS i Prélevement non | —> hinmsd
F/SIC 1Al technicable
FISIX

l

Signalement par le CRDN au médecin
référent de la drépanocytose et
syndromes drépanocytaires majeurs

* Les méthodes d'analyses,
IsoElectroFocalisation (IEF),
Electrophorése capillaire et
HPLC peuvent étre employées
A = hémoglobine A en premiére ou deuxiéme

C = hémoglobine C intention selon les laboraloires.
F = hémoglobine Feetale

S = hémoglobine drépanocytaire
X = autre hémoglobine anormale
NN = nouveau-né

Centre National de Coordination du Dépistage Neonatal

CNCDN

I centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe 10 : Arbre décisionnel du dépistage d e la mucoviscidose

ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE
DE LA MUCOVISCIDOSE

PROGR AMME NATIONAL
DEPSIAGE NFONATA
Carriw natisnasl de coordaston

Dosage TIR —> TIR < seuil 1
TIR 2 seuil 1 @
Vérification en Moyenne Retest >
double (Retest) TIR < seuil 2
Moyenne Retest Q A
TIR 2 seuil 2 \
Absence ou refus
Etude du géne CFTR de consentement
si le consentement est
|
A 1 mitetios 0 Mutation avec 0 Mutation avec

TIR 2 seuil 3 TIR < seuil 3 j

Demande controle sur
buvard a J21 >—b TIR J21 < seuil 4

v

Signale par le CRDN au

médecin référent pour
la mucoviscidose G | ™ :‘ M:'s: J21
(étape diaanostiaue) seu

Définition des seuils pour le dosage de la trypsine immunoréactive (TIR) :
AUTODELFIA/VICTORICIS-Bio ou [GSP|

Seuil 1 = Seuil de retest : déclenche le retest (vérification gn doyble sur le méme prélévement) : 55 yg'l. 50 Eg
Seuil 2 = Seuil daction : déclenche I'étude du géne CFTR par biologie moléculaire (BM) : 65 pg/l. |60 pg/L]
Seuil 3 = Seuil de demande de contrdle de TIR a J21 si BM négative : 100 yg'L. B0 pa/ll

Seuil 4 = Seuil d'action a J21 : déclenche I'étape diagnostique en cas de BM négative ou non faite : 40 pg/ll.  B7pg/l]

Centre National de Coordination du Dépistage Neonatal
CNCDN
) b mort

N,  centre National de Coordination du Dépistage Néonatal |



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe 11 : Arbre décisionnel du dépistage du déficit en MCAD

& AREBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE
[E. DEPISTAGE NEONATA DU MCAD

( Dosage C8 > DI C8 < seuil 1

I C8 2 seuil 1

Vérification en double
(Retest)

+

Dosage du C10

Moyenne Retest
C8 < seuil 2

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

Seuil 1 = Seull de retest (interme ou laboratoire) :
Rapport C8/C10 déclenche 'action de retest en double.
0,40pumol/L

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

Signalement par le
CRDN au médecin
référent pour la
phénylcétonurie
(étape diagnostigue)

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
Hipital Bretonneau — 2, boulevard Tonngllé — 37044 Tours Cedex 9
Secretariat.cncdn@chu-tours fr
Tél. - 02.47 47 8097 — Fax : 02.34 358 9589

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe 12 : Arbre décisionnel du dépistage AA 1 8 AAEAOOEA CiI OOAOI
:‘% ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE DE
G s A L’ACIDURIE GLUTARIQUE DE TYPE 1
Contre nationsl de cocedination
Dosage CSDC> -I C5DC < seuil 1
C5DC 2 seuil 1
Vérification en Moyenne Retest
double (Retest) C5DC < seuil 2
et Rapport C5DC/ C8 ou C5DC/C8 < seuil 3
Seuils au 15/11/2024 :
Moyenne Retest C5DC 2 seuil 2 W L : Sy
&t C5DC/C8 2 seuil 3 » 1%*intention C5DC (Seuil 1) : 0,45 uM
» Retests C5DC (Seuil 2) : 0,50 pM
» Ratio C5DC/C8 (Seuil 3): 10
Signalement par le CRDN au
médecin référent pour
I'acidurie glutarique de type 1
(étape diagnostique)
Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
Hopital Bretonneau — 2, boulevard Tonnellé — 37044 Tours Cedex 9
Secretariat.cncdn@chu-tours.fr
Tel. : 02.47 47 .80.97 — Fax : 02.34.38.95.89
I centre National de Coordination du Dépistage Néonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe 13 : Arbre décisionnel AO Ai DPEOOA CA isdvdllériqué AAEAOOEA

ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE DE
FROGEAMIE NATIONAL L’ACIDURIE ISOVALERIQUE

Dosage C5 \ )I C5 < seuil 1
/

C5 2 seuil 1

Vérification en double
(Retest)

+

Dosages C0, C3, C8

Moyenne Retest
C5 < seuil 2

Moyenne Retest C5 2 seuil 2 I

Ratios :
C5ICO
C5iC3 Seuils au 15/11/2024 :
C5/C8

> 1% intention C5 (Seuil 1) : 1,5 pM
» Retests C5 (Seuil 2) : 2,0 uM
» Ratios a titre indicatif

Signalement par le CRDN au

meédecin référent pour
I'acidurie isovalérique
(etape diagnostique)

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
Hopital Bretonneau — 2, boulevard Tonnellé — 37044 Tours Cedex 9
Secretariat.cncdn@chu-tours fr
Tél. : 02.47.47.80.97 — Fax : 02.34.38.95.89

I  Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
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Annexe 14 : Arbre décisionnel du dépistage du déficit primaire en carnitine

Cﬁ ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE DU
RAYME SATIO) DEFICIT PRIMAIRE EN CARNITINE

Centre nasionad de COXch

Dosage CO tl CO0 > seuil 1

C0 <seuil 1

Vérification en double
(Retest)
+ Dosage ACT

| CO0 < seuil 3 I seuil 2 < C0 < seuil 3

ACT < seuil 4

Moyenne Retest
C0 > seuil 2

ACT > seuil 4 I

2°™ buvard (J21)
Dosage CO0
+ Dosage ACT

'I CO0 > seuil 5 I

Seuils au 15/11/2024 :

CO0 <seuil 5

» 1% intention CO (Seuil 1) : 7 uM
l » Retests CO (Seuil 2) : 6 uM
v » Seuil d’urgence CO (Seuil 3) : 4 uM

: » ACT (Seuil4): 1 uM
Stonaloment perlo/ CRON ai: » Contréle J21 CO (Seuil 5): 6 uM
médecin référent pour le déficit
primaire en carnitine
(etape diagnostique)

Centre National de Coordination du Dépistage Néeonatal
CNCDN
Hopital Bretonneau — 2, boulevard Tonnellé — 37044 Tours Cedex 9
Secretaniat. cncdn@chu-tours fr
Tel. : 02.47.47.80.97 — Fax : 02.34.38.95.89

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Annexe15¢ ! OAOA Ai AEOEITT Al AO Ai PEOOACA AA

C% ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE
GRAMHME NATIONAL DE L’HOMOCYSTINURIE

Dosage MET> )I MET < seuil 1

|

MET 2 seuil 1

Vériﬁca(tiizc:tlezlt\)double I MET < seuil 2
et Rapport MET/PHE ou MET/PHE < seuil 3

e
Moyenne Retest MET 2 seuil 2
et Moyenne MET/PHE 2 seuil 3

Dosage HCY
totale

I HCY totale < seuil 4

HCY totale 2 seuil 4 %
Seuils au 15/11/2024 :
» 1%¢intention MET (Seuil 1) : 35 uM
» Retests MET (Seuil 2) : 40 uM
» Ratio MET/PHE (Seuil 3) : 0,65

Signalement par le
» HCY totale (Seuil 4): 10 uMm

CRDN au médecin
référent pour
I’homocystinurie
(étape diagnostique)

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
Hopital Bretonneau — 2, boulevard Tonnellé — 37044 Tours Cedex 9
Secretariat.cncdn@chu-tours fr
Tél. - 02.47.47.80.97 — Fax : 02.34.38.95.89

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [



PROGRAMME NATIONAL
DE DEPISTAGE NEONATAL

Annexe 16 : Arbre décisionnel du dépistage du LCHAD

Cj‘% ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE DU
DEFICIT EN LCHAD

v DU NATA L

Centre nadondsl de coxrd nation

Dosage c1sor> >  C160H < seuil 1

C160H = seuil 1

Vérification en double

Moyenne Retest
(Retest)

C160H < seuil 2

Moyenne Retest C160H 2 seuil 2

Seuils au 15/11/2024 :

» 1%¢intention C160H (Seuil 1) : 0,10 pM
» Retests C160H (Seuil 2) : 0,12 uM
Signalement par le CRDN au 7 netests (euitz) "
medecin référent pour le
déficit en LCHAD (étape
diagnostique)

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
Hopital Bretonneau — 2, boulevard Tonnellé — 37044 Tours Cedex 9
Secretariat.cncdn@chu-tours fr
Tél. - 02.47.47.80.97 — Fax : 02.34.38.95.89

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Annexe 17 : Arbre décisionnel du dépistage de la leucinose

ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE

DE LA LEUCINOSE

( Dosage XLE

XLE 2 seuil 1

XLE < seuil 1 I

Vérification en double
(Retest)

F -

seuil 2 > XLE 2 seuil 3 J

i

XLE 2 seuil 2

XLE < seuil 3

Rapport XLE/ALA XLE/ALA < seuil 4
et XLE/ALA/CS et XLE/ALA/CS <seuil 5 [
| XLE/ALA2seuild |
| ou XLE/ALA/CS 2 seuil 5 |

Seuils au 15/11/2024 :
» 1¥¢intention XLE (Seuil 1) : 250 uM
Signalement par fe » Seuil d'urgence XLE (Seuil 2) : 500 uM
CRDN au médecin » Retests XLE (Seuil 3) : 300 uM
référent pour la » Ratio XLE/ALA (Seuil 4): 1,5
~ leucinose » Ratio XLE/ALA/CS (Seuil 5): 20
{etape:clagnostique) » Entre 300-499 pmol/L : buvard de
contréle demandé par le CRDN

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
Hopital Bretonneau — 2, boulevard Tonnellé — 37044 Tours Cedex 9
Secretariat.cncdn@chu-tours fr
Tél. - 02.47 .47 .80.97 — Fax : 02.34.38.95.89

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Annexe 17 : Arbre décisionnel du dépistage de la tyrosinémie de type 1

& ARBRE DECISIONNEL DU DEPISTAGE
DE LA TYROSINEMIE DE TYPE 1

% DEPISTAGE NEONATAL
Centre nationed de cocedination

Dosage SA \ )l SA < seuil 1 I
/

|

SA 2 seuil 1

Vérification en double
(Retest)

Moyenne Retest
SA < seuil 2

| Moyenne Retest SA 2 seuil 2 |

Seuils au 15/11/2024 :

» 1% intention SA (Seuil 1) : 2,5 uM
» Retests SA (Seuil 2) : 3 um

Signalement par le
CRDN au médecin
référent pour la
tyrosinémie de type 1
(étape diagnostique)

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal
CNCDN
Hopital Bretonneau — 2, boulevard Tonnelle — 37044 Tours Cedex 9
Secretanat.cncdn@chu-tours fr
Tél. : 02.47 47 .80.97 — Fax - 02.34.38.95.89

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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Annexe 18 : Fiche identification de Cas z 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 > au seuil de 3 mg/100 mL ou 180 pmoliL)

RN & e N*ARDPHE | |_ I [0 |11 1 1 1
Résgioni Annie uméng
IDENTIFICATION Département de naissance || | |
O 2 o sims ettt e PREROM & oo sonsissmsnsins
Date de naissance : [ [ 11| 111 | Sexe : Masculin o Féminin o
Jaur 55 E] Annge
MNaissance : Terme : | |_ | semaines compiétes daménorhée
Poids:|_|_|_ | Ig Tallle:l_|_I,_lem PC:l_I_I _lcm
DEPISTAGE
Date du prébevement : | [ [0 | 1| | Technigue : Fluo o Enzymo o
Jour Miis A
Résultat: Date:(_ 1 11| 111 | Taux Phé J3 (1= dosage) : |__|__|__|_ | mo100mL ou pmolL de sang”
ur Picis Anneg * RAYER LA MENTION IWLTLE
Retest en double Phé J3 : restest! |__|_|__|__| retest? |__|_|__|_ Imoyenne |__I__|__|__| mgH00mL ou pmell de sang’
" RLFER LA MENTION INLITLE
A pré-remplir par I'Association Régionale en collsboration avec e labaratoire de dépistage
CONFIRMATION
Date:|_ 1 00 I 111 | Age:|_|_ljours
fil- 1) Muis A
Résultats :
Taux de Phé confirmation: [_ 1| |_ | mg00mL ou pmalL* * RAYER LA MERTION INUTILE
Bioptérines urinaires + activité DHPR sanguine : Cui o Mon o
Test au BHY : Ouio Mono Taux Phé HO: ||| || mg/100mL ou pmollL®
Taux PhéH4: || || | mgM00mL ou pmoll
Pourcentage de baisse en 24H :1__|_| % Taux PhéHB: |_|_[_|_|mg100mL ou pmoll®
Taux Phé H12: |_|__[_ I [ mg/100mL ou pmoll”
Taux Phé H24: || ||| mg100mL ou pmall
“RAYER LA MERTIOH INLTLE
CONCLUSION : PCU typique o Diéficit en cofactaur Qui o MNon o
PCU atypique o
Hyperphé moderée persistante o Sengibilité au BH4 Qui o MNon o
Autre maladie métabolique (précisano .ovveeeevviieeeveeeeeen.. BUIMES cAUSES AHPA [PrECEEr)0 oo
TRAITEMENT Qui o HNon o
Datedemiseenrowe: | 111 111 |

Jour Muis Anrsa

Médecin assurant e traifement 8t suivic  NOM © s ——
Adresse ;...

Jaur Mois ﬁnnae_
Fiche adressée a 'Association Régionale le: | | |11 1| | TSVP =
Jour Mois Arnga
[ Fiche & retourner & I'Association Régionale dans les meilleurs délais |
L'utitisation des fiches de classement & des fins scienfifiques ne pourra dtre fafle qu'avec Mauforisation des Associations Régionales.

Fiche rempliele:|__ | Il |__ 11| | BRI e e

Novambra 2013

NN centre National de Coordination du Dépistage Neonatal [
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