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Madame, Monsieur,

Des les premiers jours suivant

la naissance de votre bebé, la maternité
va vous proposer de lui faire des tests
dans le cadre du programme national
de depistage. Celui-ci existe depuis 1975
et concerne tous les nouveau-nés.

Ces tests de dépistage permettent de
repérer les enfants atteints de certaines
maladies graves, souvent d’origine
geénétique : phénylcétonurie,
hypothyroidie congénitale,

hyperplasie congénitale des surrénales,
mucoviscidose, drépanocytose.

Les resultats de ce dépistage sont tres
positifs. Plus de 28 millions de bébés
ont été testés. Ceux qui étaient malades
ont été reperes et traités des leurs
premieres semaines de vie et ont pu
ainsi se developper normalement.

Le Président de 'AFDPHE*

*L’Association Francaise pour le Dépistage
et la Prévention des Handicaps de UEnfant
(AFDPHE) est chargée par les pouvoirs
publics de mettre en ceuvre le dépistage
néonatal systématique. Le programme est
entiérement financé par IAssurance Maladie.
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d@ dépi\STer Treés
TAT crTainNeS
MOaLQdi\eS ?

Les tests de dépistage permettent de détecter
certaines maladies qui ne sont pas visibles

a la naissance, mais peuvent avoir

des conséquences sérieuses chez les enfants
atteints et retarder leur développement

s’ils ne sont pas traités trés rapidement.

Sans test de dépistage, I’enfant risque
de ne pas étre reconnu comme pouvant
étre malade et traité en temps utile.

pPourquoy un TéST
ch€Z TOUS LES
NouveQu-negs ?

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

Ces tests ne présentent aucun danger.

QuQnd SONT
réaLiSeés LeS TésTs ¢

Dans les trois a quatre jours qui suivent la
naissance, votre enfant aura un prélévement
de sang. Lensemble des tests est réalisé sur
quelques gouttes de sang prélevées par piqire
au talon et recueillies sur une bandelette

de papier buvard.
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Les analyses effectuées par le centre

de dépistage utilisent des méthodologies
classiques appropriées a chaque maladie.
Parfois, celles-ci doivent étre complétées

par une technique de biologie moléculaire

ce qui, conformément a la législation francaise,
nécessite de recueillir au préalable

le consentement des parents par écrit.

Si les résultats sont normaux, ils ne vous seront
pas rendus directement mais seront a votre
disposition au secrétariat de I’association
régionale de dépistage (adresse au dos).

Si un des tests montre un résultat anormal, vous
en serez rapidement informés. Un contrble réalisé
dans les meilleurs délais, permettra de savoir

si votre enfant a réellement besoin d’étre traité.

Parfois, le test conduit a déceler
une particularité biologique
sans conséquence pour

le développement de votre
enfant. Votre médecin pourra
vous en informer si vous

le souhaitez.

Les données relatives a ces examens

sont conservées dans un fichier

pendant une durée limitée selon

des modalités de nature a garantir

leur confidentialité, notamment le

respect du secret médical. Vous disposez
d’un droit d’accés a ces données et de
rectification, conformément aux dispositions
de la loi n°78-17 du 6 janvier 1978.



LA PhENYLCETONUrE
(Pcu)

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

Le test de Guthrie permet de détecter dans
le sang du bébé malade une augmentation
de la phénylalanine qui empéche le cerveau
de se développer normalement.

Un régime pauvre en aliments naturellement
riches en phénylalanine (viandes, poissons,
lait, ceufs...), commencé dans les premiéres
semaines de vie et poursuivi pendant

les premiéres années, permet un bon
développement et une croissance normale
des enfants atteints.

Le dépistage de cette maladie est fait

en France systématiquement depuis 1967.
Les plus agés des malades dépistés

sont tous devenus des adultes normaux.
Leur scolarité et leur intégration sociale
ont été celles des autres enfants.

Fréquence : environ 1/16.000 bébés



est due a 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
en exces de la TSH. C’est cette TSH

qui est dosée par le test de dépistage.

Le traitement consiste a administrer
de la thyroxine, par voie orale, tous les jours,
pendant toute la vie.

Grace a la mise en place du dépistage
depuis 1978, les 7.000 bébés hypothyroidiens
dépistés par ce programme ont tous

un développement physique et intellectuel
normal.
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cONGENITALE
deS SurrénaLes

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

Cela a pour conséquence un défaut

de sécrétion de cortisone et, dans un certain
nombre de cas, des hormones qui retiennent
le sel et I’eau dans l'organisme, ainsi qu’une
production excessive des hormones
masculinisantes d’oll des accidents graves
de déshydratation, des anomalies

de la croissance staturale...

Le test de dépistage repose sur le dosage
de la 170HP, marqueur de ces anomalies.
Il a été mis en place depuis 1995.

Le traitement par hormones surrénaliennes
permet une bonne croissance et un
développement normal des enfants atteints.
Il doit &tre poursuivi a vie.

Fréquence : environ 1/18.000 bébés



LQ dréPQNocYTOoSe

est liée a la présence d'une hémoglobine
anormale, I’lhémoglobine S. 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
’agede 2a3ans.

Le test de dépistage consiste a étudier
’hémoglobine. Il est fait chez tous

les bébés nés dans les DOM-TOM.

En métropole, il n’est pratiqué que
chez les nouveau-nés issus de parents
originaires des pays a risque.

L’éducation des parents, ’ladministration
réguliére 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.



L& MmMucoviScidosSe

engendre des troubles nutritionnels
et une atteinte pulmonaire
progressive qui fait la gravité de
Uaffection.

Le diagnostic clinique est souvent
tardif, ce qui est préjudiciable pour
le malade.

Un test de dépistage par dosage de
la trypsine permet de repérer les
nouveau-nés suspects.

Son interprétation peut nécessiter
une étude du géne de la
mucoviscidose par biologie
moléculaire.
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Une prise en charge précoce des
malades permet de réduire la
fréquence des manifestations
cliniques, d’assurer une meilleure
qualité de vie, dans l'attente d’un
traitement spécifique conduisant a la
guérison.

Fréquence : environ 1/4.000 bébés




FQC-SIMiLé du
CONSENTEMENT

“Aprés avoir été informés, nous soussignés

(noms, prénoms) . ... mére, pére de ’enfant
(nom, prénom).. . . ... né(e)le ...
autorisons [_| n’autorisons pas [_]

les médecins responsables du dépistage néonatal a réaliser,
si besoin, un test génétique pour le dépistage de la
mucoviscidose.”

Signatures des parents

vous§ aveéz eéncoreé
d@S quesTions ?

Cette brochure ne remplace pas les informations qui peuvent
vous étre données par votre médecin ou les professionnels qui
s’occupent de votre enfant ou de vous-méme.

Ils peuvent répondre a vos questions sur le dépistage néonatal
et sur les troubles détectés.

Vous pouvez aussi contacter a ce propos le centre de PMI,
le centre de dépistage de votre région.

ADRESSES UTILES

AFDPHE
38, rue Cauchy - 75015 Paris
www.afdphe.org
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