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Le dépistage d'anomalies congénitales:

* Le dépistage d'anomalies congénitales: quelles
maladies, pourquoi et comment on les dépiste.

Cela inclura:

1. Organisation du programme
2. Inclusion des maladies.

3. En pratique.
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1. Le dépistage d’anomalies congénitales:

PROGRAMME ET ORGANISATION



Le dépistage en Fédération Wallonie-Bruxelles

1965 : Phénylcétonurie (Bruxelles)
1968 : échelle nationale

1974 : maladies caractérisées par des niveaux élevés de tyrosine,
leucine, histidine, méthionine et galactose.

1980 : hypothyroidie congénitale
1993 : communautarisation

2009 : Comité de pilotage au sein de la FWB ; ajout des « aciduries
organiques »

2020 : ajout mucoviscidose

2021: ajout de 5 maladies, SMA, hyperplasie surrénale, déficit en
biotinidase, LCHAD, CUD

2023: Syndromes drépanocytaires
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Programme organisé et systématique
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+ GRATUIT

* Proposé A TOUS

* NON-OBLIGATOIRE




Programme organisé et systématique

Organisé par un arrété du Gouvernement
de la FWB

Gere au sein de 'ONE par la Direction
Sante

Piloté avec le soutien d'un comité de
pilotage
Dispose de 3 centres de dépistage agrees

Couvre toutes les maternités de Bruxelles

et Wallonie sauf 'UZ Jette. -
o N E



2. Le dépistage d’anomalies congénitales: quelles maladies?



Criteres de sélection des maladies

1. La maladie recherchée doit étre un probleme de
santé important

2. Possibilité de la dépister de maniere fiable avant
symptomes, avec un cout faible

3. Existence d’un traitement efficace avant
symptomes qui va changer le pronostic de la
maladie
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Liste des maladies détectées

A. Dépistage d'anomalies endocriniennes.

1. Lhypothyroidie congénitale

2. LUhyperplasie congénitale des surrénales
B. Dépistage d’aminoacidopathies :

1. La phénylcétonurie

2. Lestyrosinémies

3. Laleucinose

4. L'’homocystinurie classique
C. Dépistage des galactosémies

Dépistage d'anomalies liées a 'oxydation des acides gras :

1. MCADD Déficit en acyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine moyenne
2. MADD Déficit multiple en acyl-CoA déshydrogénases (Acidurie glutarique de type Il)
3. VLCADD Déficit en acyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine tres longue
4. LCHADD Déficit en 3-hydroxyacyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine longue
5. CuD Déficit de captation de la carnitine
E. Dépistage d’aciduries organiques :
1. MMA Lacidurie méthylmalonique
2. PA L'acidurie propionique
3. GAl Lacidurie glutarique de type |
4. VA Lacidurie isovalérique

Dépistage de la mucoviscidose

Dépistage du déficit en biotinidase

Dépistage de I'amyotrophie spinale (SMA) ONE%SE?S’S’:SES
Syndromes drépanocytaires (depuis le 1°" janvier 2023)
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Prévalence des maladies détectées sur base des données du programme

Maladies incidence moyenne Pour 120.000
naissances = 1 an

Phénylcétonurie 1/ 13.000 9
Leucinose 1/ 185.000 1
Hypothyroidie congénitale 1/ 3.500 34
Hyperplasie des surrénales | 1/5000 a 1/15.000 8a24
Déficit en biotinidase 1/61.000 2
Galactosémie classique 1/ 50.000 2
Mucoviscidose 1/ 3.000 40

SMA 1/ 10.000 12
Syndromes drépanocytaires 1/ 2.500




Tests réalisés

Maladies Accumulation testée

Phénylcétonurie Acides aminées

(+ 3 autres aminoacidopathies)

Aciduries organiques Dérives d’acides aminés

(métabolisme des acides aminés) (Acylcarnitines)

Troubles de la béta-oxydation des Dérivés d'acides gras

acides gras (Acylcarnitines)

Déficit en biotinidase Activite de la biotinidase

Galactosémie Galactose

Hypothyroidie TSH

Hyperplasie des surrénales 17-OHP (hydroxyprogestérone)

Mucoviscidose Trypsine

Amyotrophie spinale (SMA) Test moléculaire

Syndromes drépanocytaires Hémoglobine anormale (Hb S+
autre Hb)




Inclusion des syndromes drépanocytaires

Redaction d’'un protocole, collaboration

* Centre des maladies rares d’Erasme
(depistage depuis 2004)

» Centres de référence Hbpathies

» Laboratoires FWB

=> Determination des anomalies a depister,
des methodes analytiques et du flux
d’information
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3. En pratique



Comment?

» Par voie sanguine:

* Prelevement depose sur papier
buvard « Carte de Guthrie »

* Entre J2 et J4 (48h vie min; max 96h)

* Transmis au labo max 4 jours apres
prelevement
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[] metemité

Nom Mat.:
Nom Médecin (+cachet) :

[J Acc. adomicile
Identifiant :

ACCOUCHEMENT

[ Dépistage Néonatal [] Contréie Dépistage  [] Disgnossic/Suivi
Nom du pére:

Nom de la mére:

Prénom de I'enfant:
Sexe:(IM-[OF Grossesse Gémellaire: [] Oui

Date de naissance: [_| |/ /]
Heure de naissance: [ | |h [ | min
Podsdenaissance: [ kg [ | Jg  AgeGest:[ [ Js[]j

Alimentation: [] Sein  [J Artficietie [ Mote [] Parentérale

Transfusion sanguine: [] Non Oouie . ..[..k
Médication/Pathologie:

Lieu de Présévement: [] Matemité [] Domicile [] Néorat. [] Aure
Nom Préleveur (+cachet) :

PRELEVEMENT

Date de prélevement: [ /[ /1]
Heure de prékvement: [ ] h [ ] min
Poids au prékvement: [ kg [ [ [ |g

ANTENU VORI ocococ =

- - - - - - - - - - - -
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@ INFORMATION DES PARENTS
Remettre aux parents le dépliant

| \ - d’information sur le programme de
. . ) - A dépistage néonatal en Fédération
Famies T Frofesscores Wallonie-Bruxelles
Ledé gratuit etnon oblig Les nfo é
pezonnels sont gérés selon le RGPD de MUE.
W eonatal be

@ DONNEES DEMOGRAPHIQUES ET CLINIQUES

Compléter TOUTES les données sur la carte
de préavement quel que it le lieu de

réévement.

@ REAUSATION DU PRELEVEMENT

Préldvement A réaliser de préférence 3 72h de vie et
\ impérativement entre 48h et 96h de vie.

1 Maettre du sang sur chacun des 6 spots.
2. Déposer directement le sang préevé sur
le buvard en une fois sur un seul cBté. La

U
peau du nourrisson ne doit pas &tre en
’ contact avec le papier buvard.
‘0. 3. Laisser le sang remplir complétement le
Ve

cerde jusqu 3 apparaitre au dos du
buvard de maniére uniforme

@ ACHEMINEMENT DU PRELEVEMENT

e Laisser sécher le préévement au moins 4h 3
s température ambiante, PAS au soleil et PAS dans un
| sachet en plastique.
| Renvoyer la carte le jour méme au centre de

dépi soitvia la ité et son labor atoire, soit

sous envedoppe affranchie au tarif prior.

En cas de refus des parents d'effectuer le dépistage
Vevillezindiquer I'identité de I'enfant au rectode lacarte, cocher lacase

ci-aprés, di der si passible la $g duparent ou tutewr kgal et
yer lacarte t Le f ire de refus est disponible en
ligne.
CODépistage néonatd refusé
B

Naom :

‘&m&mrmmadmwmm 1(539503
Greerwile, SC 29807, USA Rev. AF
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Préléevement
48h - 96h

l

Absence HbS

l

Sans particularités
Résultat normal

1

Présence HbS

Hétérozygote
HbS

l

Dépistage négatif

l

Recherche autre

anomalie Hb

Homozygote HbS
ou hybride

l

Dépistage anormal

|

Renvoi vers centre

de référence pour
diagnostic et
prise en charge.




Prise en charge

En cas de résultat positif:

* Medecin referent prevenu (ou la sage-femme si
accouchement a domicile).

» Parents contactés pour assurer la prise en
charge par un centre de réeference
(Hbpathies)

* Les patients porteurs ne sont pas identifies
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Encore des questions?




Merci pour votre attention

Tatiana.PEREIRA@one.be

www.depistageneonatal.be

Guide complet et fiches par maladie
disponibles en ligne.
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