Madame, Monsieur,

Dés e 3 jowr sivani ka naissance de potre enfant, un
Pprofessionnel de santé de la matemité, ou la sage-
Jemmne quii poais accompagree lors du retour d domicile,
e vous proposer de faive & volve evefaret des tests dans
le cadre du programme national de dépistage
morata,

Ce dépiskage est pour vous gratull, IAssiirance Maladie
e premant ew chavge @ 100 %.

O programme a@ débuté en 1972 ef concerne fous les
nouwveau-nés, Depuis, plus de 3.5 millions de bébés ont
616 dléipistés,

Ces tests de dépistage permettent arijouwrd Bui de vepérer
ke plus 16 possible, avant méme lapparition des sigrees
cliniques, les evgfenats atteints par Pune des 5 mala dies
stipvavites : phépilcdtonurie hpotbyvoidie congénitale,
Inperpiasie congdritale des srrénales, mucomiscidose
&l drépanocifose.

Ces maladies sont souvent d'origine géndtique. Eies
soni rares mals perieent auvoly des consdquences graves
sur la sanité des enfants.

Les pésultats de ce dépistage sont tvis positifs. En effe,
les enfanis atieints de 'une de ces 5 maladies
bénéficient alors d'un accompagnement e d'un
fraitement dés leurs premiéres semaines de vie, Celle
prise en dharge s précoce permet & ces enfanis de
grandir e de se déodgpper normalement.

Ce documers a powr ambition de vous apporter les

brincipales informations sur le débistage néonatal.
5,__—!_ Nbénitez pasa hatervoger le professionnel de santéqui
=]
LOMS ACCORPAgNE.
] PROGRAFME MATIONAL
DE CEPETAGE hECHATAL
Le Coordonratenr du CNCDNV®

sCorrine national de coovdination du diristage mdonatal



QUeL \NTEréT

d@ JdépP\STer Tres
T8T cérTaines
mMOLQd\eS ?

Les tests de dépistage permettent de
détecter certaines maladies qui ne sont pas
visibles & la naissance, mais qui peuvent
avoir des conséquences sérieuses chez les
enfants atteints, s'ils ne sont pas traités trés
rapidement.

Sans test de dépistage, 'enfant risque de
ne pas &re reconnu comme pouvant &tre
malade et ne pas &tre traité en temps utile.

POMIrqueoy uh TeST
cheZ TouS LeS
NOUVEau-NES 7

Rien ne permettant de prévoir un risque
particulier, tous les bébés doivent &tre
testés. Les maladies actuellement dépistées
sont rares ; elles ne touchent gu'un enfant
sur plusieurs milliers. La probabilité que
votre bébé en soit atteint est donc
extrémement faible.

Ces tests ne présentent aucun danger.

auland Sont
réoLiSés LeS TesTs ?

Au troisiéme jour de vie, votre enfant aura
un prélévement de sang.

L'ensemble des tests est réalisé sur
quelgues gouttes de sang prélevées par
pigire au talon et recueillies sur une
bandelette de papier buvard.
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COMMENT
SONT PraTiquéS
LeS TeSTS ?

Les analyses effectuées par les Centres
Régionaux de Dépistage Néonatal (CRDN)
utilisent des méthodologies appropriées a
chaque maladie. Parfois, celles-ci doivent &tre
complétées par une technique de biologie
moléculaire. Celle-ci, conformément a la

l&gislation francaise, nécessite de recueillir au

préalable le consentement des parents par &crit.

COMMENT QUréz-vou§

LeS réSw.TQTs ?

Siles résultats sont normaux, ils ne vous seront

pas rendus directement mais seront a votre

disposition au secrétariat du Centre Régional de

Dépistage Néonatal (adresse au dos).

Siun des tests montre un résultat anormal, vous
en serez rapidement informés, Un contrdle, réalisé
dans les meilleurs délais, permettra de savoir si

votre enfant a réellement besoin d'étre traité.

Parfois, le test conduit & déceler une particularité

biologique sans conséquence
pour le développement de
votre enfant.

Votre médecin vous

en informera alors.

Les données relatives d ces exomens
sont conservées dons un fichler

pendont wne durée limitée selon

des modaiités de notwre d garantir

leur confidentiolité, notamment le
respect du secret médical Vous disposer
'un droit d"accés d ces données et de
rectification, conformément aux dispositions
dela lol n®y8-17 du & jonvier 1978,




LQ PhENYLCETONUrE
(Pcu)

est due 3 l'accumulation dans ['organisme
de la phénylalanine, un des composants
des aliments que nous mangeons chague jour.

Le test de dépistage permet de détecter dans
le sang du bébé malade une augmentation
de la phénylalanine. Sans prise en charge, cet
excés de phénylalanine entrainerait une
déficience intellectuelle.

Un régime pauvre en aliments naturellement
riches en phénylalanine (viandes, poissons, lait,
ceufs...), commencé dans les premiéres semaines
devie et poursuivi tout au long de lavie, permet
un bon développement et une croissance
normale des enfants atteints.

Le dépistage de cette maladie est fait

en France systématiquement depuis 1972.
Les malades dépistés et pris en charge,
sont devenus des adultes normaux.

Leur scolarité et leur intégration sociale
ont été celles des autres enfants.

Fréquence : environ 1 /16 ooo bébés
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LIhIPOThYro,\ di€
cONGENTALL (HC)

est due & une sécrétion insuffisante

d’une hormone, la thyroxine, normalement
produite par la glande thyroide.

Elle est indispensable a la croissance

et au bon développement cérébral du bébé.

Quand la thyroxine est insuffisamment sécrétée,
la glande hypophysaire produit

enexcés de la TSH. Cest cette TSH

qui est dosée par le test de dépistage.

Le traitement consiste 3 administrer
de la thyroxine, parvoie orale, tous les jours,
pendant toute la vie.

Grace 3 la mise en place du dépistage

depuis 1978, les bébés hypothyroidiens dépistés
par ce programme et pris en charge ont tous un
développement physique et intellectuel normal.

Fréquence : environi/3 soo bébés



LohYypPerePLQaS 1€
cONGEMTOLE
deS SurrénoLes

est liée 3 une production anormale
des hormones produites par les glandes
surrénales.

Cela a pour conségquence ;: un défaut de
sécrétion du cortisol, accompagné d'une
sécrétion excessive d*hormones virilisantes,
et parfois d'un défaut de sécrétion des
hormones qui retiennent le sel et I'eau dans
l'organisme.

Ces déréglements peuvent provoquer des
accidents graves de déshydratation, des
anomalies de la croissance staturale...

Le test de dépistage repose sur le dosage
de la 17 OH progestérone, marqueur de ces
anomalies.

Il a &t& mis en place depuis 1995,

Le traitement de substitution des hormones
surrénaliennes permet une bonne
croissance et un développement normal des
enfants atteints. Il doit &tre poursuivi avie.

Fréquence : environ 1/16 coo bébés

LQ drépQnocYToSe

est liée a la présence d'une hémoglobine
anormale, '"hémoglobine 5. Comme
d’autres anomalies de ["hémoglobine,
elle est fréquente dans les départements
d"Outre-mer et en Afrique Noire.

La drépanocytose est responsable

de crises douloureuses, d*accidents
anémiques aigus et d'infections
particulierement graves, surtout avant ['age
dez233ans.

Le test de dépistage consiste & étudier
['hémoglobine. Il est fait chez tous

les bébés nés dans les DROM-COM™,
En métropole, il n'est pratiqué que
chez les nouveau-nés issus de parents
originaires des pays a risque.

L'éducation des parents, ["administration
réguligre d'antibiotiques et les vaccinations
contre les infections permettent de prévenir
en grande partie les accidents qui
ponctuent les premiéres années de vie des
malades.

*Népartements et Régions d' Outre Mer - Collectivités
d” Ourtre Mer



LQ Mucovi§cdose

engendre des troubles nutritionnels et surtout
une atteinte pulmonaire progressive qui fait la
gravité de |"affection.

N0ubiéZ PQS
d@ compié«er 1@ réceo
et 18 versSo du suvard

Le diagnostic clinique est difficile et souvent tardif, | d@ vo+ré énfan«,
ce qui est préjudiciable pour le malade.

Un test de dépistage par dosage de la trypsine
permet de repérer les nouveau-nés suspects. 4
¥ vou§ Qvez eéncoreé

Son interprétation peut nécessiter une étude du M des q “es T"O ns _?

géne de la mucoviscidose par biologie moléculaire. b"
Cette brochure ne remplace pas les informations qui peuvent

vous 8tre données par votre médecin ou les professionnels

Une prise en cha rge prémne des malades qui s'occupent devotre enfant ou de vous-m@éme.

p'?"_'“Et de réduire la ﬁéq“E"t:E desma HI!EEI,EI‘IO_I'IE lls pewvent répondre & vos questions sur le dépistage néonatal
cliniques et d’assurer une meilleure qualité devie. et sur les troubles détectés,

o Vous pouv ez aussl, a e propos, contacter le centre
Fréquence : environ1/4 ooo bébés de dépistage de votre région dont I'adresse figure cl dessous.

ADRESSES UTILES

CRDN

Institut de biologie — CHU de Nantes
1 place Alexis Ricordeau

44093 NANTES CEDEX 09

Té&l: 024008 76 59

Mail : crdn_pdi@chu-nantes fr

w
’ CHNCDN
CHRU de Tours
},} 2 Boulevand Tonnalld
“_} 37044 Tours CEDEX @
g 1 Tél&phone: o2 47 47 Bog7

Mail : secretariat.cnodn@chu-toursfr
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HémogLoking o Chez la plupart des enfants,
Normowe il n’est retrouvé que
de I’hémoglobine A normale.
Ces enfants n'ont pas

La
. plupart de drépanocytose.
enfants

Dépistage drépanocytose o )
’.fi

Votre 2
YA S I | s s e

va béneficier wmhre © e
dw déPISTOIE e o

le nouveau-né
d e L o . Rare a une drépanocytose.

Les parents seront informés
de ce résultat et Penfant devra
drépo n°c9'rose alors étre pris en charge

par une équipe spécialisée,

afin d*éviter chez lui
les complications de la maladie.

T QTTéNT 0
'\ttm’cm QTTENT d*uné drépanccyTose Y,

N

Cette maladie du sang est liée d la présence
d'une hémoglobine anormale, I'hémoglobine 5.

L'hémoglobine est présente dans les globules rouges \
du sang. Elle sert au transport de 'oxygéne himoguowines  Chez certains enfants, .
on peut retrouver a la fois

indispensable d la vie des cellules dans fous de Phémoglobine A

les organes du corps. et de Uhémoglobine S.
Cette particularité génétique
Le test de dépistage consiste :g;j‘l::rcg‘n;’?“e“‘e
a etudier ’hémoglobine présente
dans le sang du nouveau-né.
Il permet de détecter la présence & ENFONT Qvec uN@ POrTicuLOrTE
& soit d’hémoglobine A (normale) SANS cONSEquence pour LO SanTé

s 50’? d hemag!olime s (ama!e) Les parents seront alors informés de la particularité génétique
& soit des deux hémoglobines A et 5 trouvée chez leur enfant, particularité dont l'un d'eux est
porteur, et de l'intérét de cette découverte pour leur famille.
lls pourront en discuter avec le médecin de leur enfant*,

rencontrer un généticien ou un spécialiste de la drépanocytose.
E .' l\ * Lors du prélgvement ne pas oublier de donnerl’adresse de o2 médecin,
= - -/
L]
oEx FROGRAMME MNATICMAL
- PROCRAMIE NATIONAL Cente National de Coordination du Dépistage Néonatal

2, boulevard Tonnellg - 37044 Tours Cedex g - Tél. : 02 47 47 Bo 97



Votre bébé va bénéficier du
nouveau Dépistage des
lymphopénies T sévéres, proposé

par le Centre Régional de
Dépistage Néonatal (CRDN) des
Pays de 1a Loire

Quel est I'intérét de faire ce dépistage?

Les lymphopénies T séveres se caractérisent par un risque
infectieux important lors des premiéres semaines de la
vie.

Ce sont des situations rares dont un diagnostic des la
naissance permet une prise en charge précoce et ainsi de
diminuer les risques infectieux.

Et pour mon bébé, en quoi consiste le test?

Le test consiste a mesurer la présence de lymphocytes T
(globules blancs) dans une goutte de sang du bébé (par
une méthode appelée quantification des TRECS) au
troisieme jour de vie.

Au moment de la réalisation
des tests sanguins du
dépistage, 6 gouttes de sang

‘6 .6 sont prélevées .p'?)r piglre au
talon et recueillies sur une
bandelette de papier buvard,
sans aucun prélevement
supplémentaire  pour ce
nouveau dépistage.

’l

Comment et ou sont réalisés les tests?

Le dépistage des 5 maladies habituellement dépistées
sera réalisé par le Centre Régional de Dépistage
Néonatal (CRDN) des Pays de La Loire.

La recherche de la présence de lymphocytes T sera
réalisée au laboratoire d’immunologie du CHU de
Nantes.

Pour les résultats, comment les aurez-vous?

le test est normal

0¢g
(TLT)
Votre enfant n’est pas porteur de lymphopénie
T sévére, des lymphocytes sont présents.
Comme pour les autres dépistages, vous ne
recevrez pas de résultat (sauf demande de votre
part apres contact avec le CRDN).

le test est perturbé

“6-’06

Vous serez contactés pour réaliser chez votre
enfant un 2¢me dosage de lymphocytes T soit
par un prélévement sur buvard, soit par un
prélevement sanguin.

CRDN

Institut de biologie- CHU de Nantes
1 place Alexis Ricordeau

44093 NANTES CEDEX 09

Tél: 02.40.08.76.59

Mail: crdn.pdl@chu-nantes.fr

CENTRE HOSPITALIER
UNIVERSITAIRE DE NANTES
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Me pas toucher la surface de depot
de I'échantillon. Assurez-vous que

le sang a bien traverse.

L e ]

CODE
MATERNITE

ENFANT N-NE A RISQUE DE DREPANOCYTOSE: 0ui[ | ton[]

NMOM :

{Patranyme dédaré & [atar |-

Prénom : Sexe: M[] F[
Mom de naiss. de lamére:

Née) le: a: h min
Poids : g Terme: SA+ jours

Matemit naissance :

o

Accouchement a domicile [
(1)
Grossesse multiple [ Sioui, Rang de naissance : IJ

PRELEVEMENT INITIAL (] 2* PRELEVEMENT [J

Préleve l2 a: h min

Mom Préleveur ;

Ligy prédévement :  Maternité de [] Domicile ] Autre []
naissance

5l autre

Lieu | Code :

[ Transfusion globules rouges Date

N° NAISSANCE
ANNUEL

VERIFICATION AUDITION

[ N-né & risque de surdité. Si OUI, précisez :

1= test Re-test
Date: Date:
Liew Lieu:
OEA PEA OEA PEA
O O O O
Momial A suveiller Mormal A surveiller
oD O O oD O
0o O O o 0O O

Rendez-vous e ;
Lisu:
Avec:

Tél .
O Le dépistage auditif n'a pas pu ére réalisé car:




PARENTS INFORMATIONS MEDICALES O

a réaliser, si nécessaire, un test génétiqgue pour le dépistage de la mucoviscidose.

Fait le: Signature(s) obligatoires(s) O

i
I
|
|
Adresse des parents: O Perfusion d' acides aminés |
|
O Surcharge iodée o |
I
cp: Ville: Autres facteurs de risques i
e - o i
Tél (1) Tél (2) Precisez : !
|

Email: !‘ """""""""""
. o Pour Drépanocytose (si connu) : o i
Médecin déclaré CPAM: |
Type Hb !
Ville: 0O i
Mére i
CONSENTEMENT PARENTAL MUCOVISCIDOSE - g i
ére 2 |
Aprés avoir £18 informés, nous soUssignas, (Noms, prenoims ). §' O !
1900000001 : i
. . CNCON ] |
Mére (0, Pére OO de l'enfant: CHRU de Tours = O I
2 Bd Tonnellé |
Né(e) le (date de naissance de 'enfant): ﬂ“;:;?:f‘g;gﬁ;im i
|
Autorisons [] MN'autorisons pas [] les médecins responsables du dépistage o |
|
I
I
|
I
|
|
|




