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ociété 
rançaise de 
épistage
éonatal

Le mot 
du Président

Cher(e)s ami(e)s et collègues

Nous organisons notre 4e congrès de la SFDN 
le 14 décembre 2017.

A l’aube de la réorganisation du dépistage sur 
notre territoire, la SFDN est la société savante qui 
réunit tous les professionnels de Santé impliqués 
dans le dépistage néonatal. Elle participe au Co-
mité national de pilotage des dépistages néona-
tals mis en place par nos tutelles pour accompa-
gner cette réorganisation.

Nous souhaitons que la SFDN contribue scientifi -
quement à l’analyse, à l’extension, et à l’amélio-
ration du dépistage des maladies du nouveau-né.

Au cours de cette journée, un prix d’une valeur de 
10 000 euros sera remis pour soutenir un projet de 
recherche sur le dépistage néonatal.

Nous faisons appel à communications scienti-
fi ques. Un prix de la meilleure communication 
d’une valeur de 500 euros sera également remis 
(appels d’offres et règlement du conseil scienti-
fi que sur le site de l’AFDPHE www.afdphe.org).

Le programme scientifi que de cette 4e journée est 
ambitieux puisqu’il abordera 
•  des dépistages qui ne concernent pas spécifi -

quement le « carton de Guthrie »,
•  des mises au point au sujet des dépistages ac-

tuels, 
•  les dépistages futurs (maladies métaboliques, 

Défi cits Immunitaires Combinés Sévères),
•  les nouvelles perspectives du dépistage néona-

tal et notamment ses aspects éthiques.

Concernés par tous les aspects du dépistage néo-
natal, nous espérons que le programme saura 
vous intéresser pour vous compter parmi nous.

Pr Régis Coutant
Président de la SFDN
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Le dépistage néonatal
50 ans d’histoire ….



Le dépistage néonatal à travers le monde



Organisation du dépistage 
néonatal en France



Historique du dépistage néonatal 
en France

Depuis les années 60

Jusqu’en 2018



Evolution du DN « biologique » en 2018 



Carte des nouveaux CRDN
2021

CRDN intégré

CRDN + antennes
Antennes
AR

CNCDN

Drépanocytose

BM CFTR

Au total : 
12 CRDN metropole + 5 CRDN outre-mer

16 Laboratoires « Biochimie » 
(4 CRDN bi-sites)

5 Laboratoire « Drépanocytose » + outre-mer
8 Laboratoires « BM CFTR »



Le dépistage néonatal
Réglementation 

Hot 
NEWS



Le dépistage néonatal
Réglementation 

Possible révision
Suite nouvelle loi 

bioéthique



Le dépistage néonatal
Réglementation 



Réglementation du DN
2020 - Extension au DN du déficit en MCAD



Le dépistage néonatal
Réglementation spécifique pour la surdité

Le DN de la surdité s’est mis en place en 2014



Critères OMS de Wilson et Jungner
J. Wilson et G. Jungner, Publ Health Pap. Who. 1968 n°34

1. Correspondre à un problème important de santé publique

2. Histoire de la maladie doit être comprise

3. Conduire à un traitement efficace 

4. Etre effectué à un stade pré-symptomatique

5. Etre réalisable par une méthode fiable

6. Etre accepté de la population ; 

7. Etre accompagné d’un protocole thérapeutique précis

8. Organiser le diagnostic et le traitement des malades 

9. Comporter un bon rapport coût-bénéfice ; 

10. Etre pérenne. 



Le dépistage néonatal
Réglementation 

Le dépistage néonatal des 
maladies héréditaires du 

métabolisme



Ø MS/MS = appareil permettant la séparation et l’identification de molécules à partir 
d’un mélange complexe en fonction de leur masse

Ø Analyse rapide : 3 minutes 

Ø Dans le cadre des MHM : réalisation du profil des acylcarnitines + Acides aminées =  
diagnostic de 40 à 50 MHM

Les Maladies Héréditaires du Métabolisme
Spectrométrie de Masse en Tandem

Ø Application au test de guthrie
JIMD, 1990



Dépistage possible de plus de 30 MHM en multiplex

Les Maladies Héréditaires du Métabolisme
Les maladies dépistables par MS/MS

Aminoacidopathies Aciduries organiques Def b-ox mitochondriale des AG

Phénylcétonurie

Homocystinurie

Hyperméthioninémie

Leucinose

Tyrosinemie

Citrullinemie type I

Ac.argininosuccinique

Arginémie

Acidurie Isovalérique

Acidurie glutarique de type I

Acidurie propionique

Acidurie méthylmalonique

Acidurie. méthylmalonique sensible à la vitamine B12

Acidurie méthylglutarique

Déficit en 2-Methylbutyryl-CoA déshydrogénase

Méthylcrotonyl glycinurie

Déficit. en holocarboxylase synthétase

Déficit. en β-céthothiolase

Déficit en acyl-CoA déshydrogénase des 

acides. gras à chaîne moyenne (MCAD)

acides gras à chaîne très longue (VLCAD)

acides gras à chaîne longue (LCHAD)

Déficit en protéine trifonctionnelle

Déficit primaire en carnitine

Déficit en carnitine palmitoyl transférase I

Déficit en carnitine palmitoyl transférase II

Déficit en carnitine translocase

Déficit multiple en acyl-CoA dehydrogénase (MADD)

Déficit en 2-méthyl-3-hydroxybutyryl-CoA

déshydrogénase



Ø En cas de déficit enzymatique
- Absence de production énergétique
- Hypoglycémie sans cétose lors d’un jeûne prolongé
- Malaise, coma, séquelles neurologiques, mort 
subite
- Traitement simple : éviction du jeune
- Pronostic excellent si TTT précoce
- Prévalence : 1/10 000 à 1/ 30 000
- Dépistable / acylcarnitines

Déficit en MCAD

Accumulation AC

Carence 
énergétique

AG

Energie

Ø L’oxydation des acides gras :
- Rôle dans la production énergétique
- Lors de jeune prolongé : Catabolisme des AG par le foie par plus de 15 
enzymes (dont MCAD) =  Production acétyl-CoA = Energie

Un exemple : Le déficit en MCAD
Déficit de l’oxydation mitochondriale des acides gras à chaîne moyenne



Témoin 
normal

*

* *
*

*

*

* EI

Patient
MCAD

Un exemple : le déficit en MCAD
Profil des acylcarnitines en MS/MS



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Dosage C8 C8 < seuil 1 

C8 ≥ seuil 1 

Vérification en 
double (Retest) 

+ 
Dosage du C10 

Moyenne Retest 
C8 ≥ seuil 2 

Signalement par le CRDN au 
médecin référent pour le 

déficit en MCAD 
(étape diagnostique) 

Moyenne Retest 
C8 < seuil 2 

STOP 

Seuil 1 : seuil de retest 
Seuil 2 : seuil d’action 

Calcul du ratio 
C8/C10 

Seuil 1 = Seuil de retest 

Seuil 2 = Seuil d’action 

Bilan 6 Premiers mois 
Dec 20 – Mai 21

C8 ≥ 0,50 µmol/L

41 Suspects

13 MCAD +

Prévalence 1 / 19 500

VPP ~30%

Dépistage du déficit en MCAD en MS/MS

Depuis 1er

décembre 
2020



Pour quel 
consensus ?

Pays-Bas : 15 MHM 

UK : 2 MHM 

Quelle attitude des professionnels sur les possibilités 
d’extension du dépistage néonatal aux MHM ? 

USA : 35 + 26 MHM 



Fréquence des pathologies dépistées en Europe
Données 2020
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Nombre de pays européens organisant un 
programme de dépistage / maladie

Données issue de la base de données de l’International Society for Neonatal Screening (ISNS) : https://www.isns-neoscreening.org/

https://www.isns-neoscreening.org/


Dépistage néonatal à travers le monde
données 2016

Therell et al, 2015 ; Martinez-Morilla et al, 2016



Extension du dépistage néonatal aux autres 
MHM en France

ü Volonté du ministère de la Santé de déployer ces 7 nouvelles MHM en 2022

ü Fev 2021 – Septembre 2021 : Mise en place de GT filière / DN pour valider les 

organigrammes

ü Rendu des résultats en Octobre 2021



Les autres maladies métaboliques pouvant 

rentrer dans les programmes de 

Dépistage Néonatal à l’avenir 



Les maladies de surcharge lysosomales

Maladie de Gaucher

Maladie de Fabry

Maladie de Pompe

Mucopolysaccharidose de type I

Mucopolysaccharidose de type II

Mucopolysaccharidose de type IV

Maladie de Krabbe

Maladie de Niemann Pick A/B

Arylsulfatase A

…



L’adrénoleucodystrophie liée à l’X



Les autres MHM dépistables
« hors MS/MS »

Galactosémie congénitale
~ 11M NN dépistés / an

Biotinidase
~ 6M NN dépistés / an

G6PD
~ 4M NN dépistés / an

Trois dépistages plus controversés



Les déficits immunitaires combinés sévères



Amyotrophie spinale



NGS… Avenir du DNN ?



NGS… Avenir du DNN ?



Merci pour votre attention !




