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Pourquoi dépister à la naissance plutôt que au moment 
des 1° symptômes?
• Age médian au diagnostic/ 1° symptômes: 

• 5.1 ans aux Pays-Bas avant l’instauration du dépistage néonatal J Pediatr Hematol Oncol. 
2021 Oct 1;43(7):258-265

• 1.0 ans (0.1–15.3) Registre Belge  J Med Screen. 2018 Jun;25(2):57-63

• Dans quelles conditions le diagnostic?
• Infection invasive à Pneumocoque (incidence septicémie pneumo: 10/100 années-

pts < 3 ans cf CCSG)
• 1° CVO
• Anémie aigue
• Découverte d’une splénomégalie, AVC

• Mais aussi mauvaise interprétation des complications cliniques (pneumonie, 
douleurs abdominales, affection orthopédique, etc…)

Complications inaugurales 
potentiellement mortelles



Bénéfices du dépistage néonatal

• Prévenir les infections invasives et réduire  la mortalité qui y est liée
• Prévenir le risque d’AVC par le dépistage précoce des enfants à risque
• Proposer de manière précoce des traitements modifiant la maladie pour 

limiter les ravages de la drépanocytose
o Hydroxyurée
o Greffe de moelle
o Transfusion chronique

• Informer la famille quant aux divers choix de planification familiale
o Diagnostic prénatal
o Diagnostic préimplantatoire
o Etc…



Risque et Prévention des infections invasives

Asplénie fonctionnelle 

• débute dès l’âge d’un an  
Blood 2011 Mar 3;117(9):2614-7. 
Biomarkers of splenic function in infants with sickle cell anemia: baseline data from the BABY HUG Trial

• le pneumocoque est le premier germe retrouvé

• bénéfice de l’antibioprophylaxie par pénicilline 
 N Engl J Med 1986 Jun 19;314(25):1593-9. 
 A randomized trial an 84 percent reduction in the incidence of infection in the group treated with penicillin, as  

versus the group given placebo (13 of 110 patients vs. 2 of 105; P = 0.0025)

• antibioprophylaxie par pénicilline  : minimum 5 ans 
JAMA 2014 Sep 10;312(10):1033-48. Strong recommendations for preventive services include daily oral 
prophylactic penicillin up to the age of 5 years



Risque et Prévention des infections invasives

• Vaccination: enfant avec drépanocytose
• Vaccination de routine incluant vaccination contre
• le  streptoccus pneumonie
• La grippe saisonnière
• Le Neisseria meningitidis
• L’Haemophilus influenzae type B, 
• L’hepatitis B virus
• ●People with SCD have increased morbidity and mortality from COVID-19, and 

COVID-19 vaccination (including booster doses) is recommended.
• ●Data from a large randomized trial of hydroxyurea use (the BABY HUG trial) are 

reassuring that the use of hydroxyurea does not interfere with the response to 
immunizations [17].

https://www.uptodate.com/contents/hydroxyurea-hydroxycarbamide-drug-information?search=infections+dr%C3%A9panocytosis&topicRef=7114&source=see_link
https://www.uptodate.com/contents/overview-of-the-management-and-prognosis-of-sickle-cell-disease/abstract/17


Risque et Prévention des infections invasives  
Vaccination  drépanocytose

4 doses de vaccin antipneumococcique conjugué à 2,3,4 et 11 mois, 
une injection de vaccin polysaccharide 23 valences (PVC23) à 2 ans 
Vaccination grippe annuellement
Vaccination  anti-covid 19 recommandée

L’hydroxyurée ne réduit pas l’efficacité de 
la vaccination BABY HUG trial

Vaccination supplémentaire chez les 
drépanocytaires

Shéma vaccinal en Belgique

https://www.uptodate.com/contents/hydroxyurea-hydroxycarbamide-drug-information?search=infections+dr%C3%A9panocytosis&topicRef=7114&source=see_link
https://www.uptodate.com/contents/hydroxyurea-hydroxycarbamide-drug-information?search=infections+dr%C3%A9panocytosis&topicRef=7114&source=see_link


Risque et Prévention de l’AVC

• Génotype SS: 10% de risque d’AVC < 10 ans
• Pic d’incidence max: 2-8 ans
• Récidive > 50% à 2 ans



Risque et Prévention de l’AVC

• Vélocités ↑ à l’échoDoppler Transcranien (TCD) prédit le risque d’AVC

• Si vélocités TAMX > 170 cm/sec → Risque AVC X 44 
Adams et al. NEJM.1992



Risque et Prévention de l’AVC

• Vélocités ↑ à l’échoDoppler Transcranien prédit le risque d’AVC

• La transfusion chronique chez les enfants à risque ↓ le risque d’AVC 
de 90%  Adams et al. NEJM.1998



Facteurs de risque d’AVC

Chez le jeune enfant
• Hémoglobine basale basse
• Chute ++ de l’Hb de base
• Majoration des besoins en 02 

(fièvre, …)
• Diminution de l’oxygénation (STA, 

altitude, voyage en avion, …)



Introduction précoce de traitements 
modifiant la maladie • Hydroxyurée

• Greffe de moelle
• Transfusions chroniques
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Introduction précoce de traitements 
modifiant la maladie

Effet de l’hydroxyurée sur les troubles cognitifs?

• Hydroxyurée
• Greffe de moelle
• Transfusions chroniques

Central nervous system complications and management in 
sickle cell disease. DeBaun et al. Blood 2016.



Infarcissements cérébraux et déclin cognitif

Les infarcissements silencieux augmentent avec l'âge
Ils prédisent un risque majoré d'accident vasculaire 
cérébral et de déclin cognitif



Troubles cognitifs et hydroxyurée
Age médian de 6 ans

14 mois sous HU
↓



Introduction précoce de traitements 
modifiant la maladie
• Greffe pré symptomatique discutable
• Greffes génoidentiques

Sickle cell disease: an international survey of results of HLA-identical sibling hematopoietic stem cell transplantation.  
Gluckman et et al. Blood. 2017 Mar 16; 129(11): 1548–1556.

• Hydroxyurée
• Greffe de moelle
• Transfusions chroniques



Information des familles sur planification 
familiale

Conseil génétique
Diagnostic prénatal
Diagnostic préimplantatoire

A/A Aucun problème d’hémoglobinopathie

A/S L’enfant n ’est pas malade; il est porteur sain
comme ses deux parents. Il pourra transmettre
soit le gène normal (A), soit le gène anormal (S) 
à ses propres enfants

S/S : Enfant drépanocytaire majeur.



Conclusions

• Le diagnostic néonatal offre l’opportunité de:
oRéduire les décès d’origine infectieuse, en particulier chez le jeune 

enfant
oDe proposer un traitement précoce par HU pour réduite la 

morbidité (hospitalisations, transfusions) et le risque d’AVC
oDe les soutenir dans leur choix personnels de planification 

familiale

oMais aussi: d’amorcer le soutien et l’éducation thérapeutique dans 
un contexte clinique rassurant


