
Les Intervenants
Dr Marco Arenada, Docteur En Psychopathologie & Psychanalyse Et  Maître De Conférence, Univers i té De Paris.
Dr Jean-Bapt is te Arnoux, Hôpi tal  Univers i taire Necker-Enfants Malades, APHP, Paris .
Pr Soumeya Bekr i ,  Laboratoire De Biochimie Métabol ique, CHU Rouen.
Pr Jean-François Benoîs t ,  Laboratoire De Biochimie Métabol ique, HU Necker-Enfants Malades, APHP, Paris .
Mme Cél ine Bensimon, Psychologue Doctorante, Fi l ière Nat ionale Des MHM G2M, APHP, Paris .
Dr Jul ie t te Bouchereau, Hôpi tal  Univers i taire Necker-Enfants Malades, APHP, Paris .
Pr Paul Brégeaut,  Centre Nat ional De Coordinat ion Du Dépis tage Néonatal ,  CHRU De Tours.
Dr Al ine Cano, Hôpi tal  De La Timone, APHM, Marsei l le.
Dr David Chei l lan, Hospices Civ i ls  De Lyon, CHU De Lyon.
Pr François Fei l le t ,  Hôpi taux De Brabois,  CHU De Nancy.
Pr Frédéric Huet,  Président De La Société Française Du Dépis tage Néonatal  (SFDN), CHU De Di jon.
Pr François Labarthe, Hôpi tal  Pédiatr ique Clochevi l le,  CHRU De Tours.
Dr Karine Ment ion, Hôpi tal  Jeanne De Flandre, CHRU De Li l le.
Pr Manuel Schi f f,  Hôpi tal  Univers i taire Necker-Enfants Malades, APHP, Paris .
Dr Marine Tardieu, Hôpi tal  Pédiatr ique Clochevi l le,  CHRU De Tours.
Dr Guy Touat i ,  Hôpi tal  Des Enfants,  CHU De Toulouse.

Les Associat ions de Pat ients et  d’Aidants,  Partenaires de la Fi l ière
Associat ion AG 1- 2 3 Solei l
Associat ion Bernard Pepin Pour La Maladie De Wilson - ABPM Wilson
Associat ion Connaî tre Les Syndromes Cérébel leux -  CSC
Associat ion Contre Les Maladies Mitochondriales -  AMMi
Associat ion Des Ai les Pour L
Associat ion Des Hyperinsul inismes
Associat ion Des Pat ients De La Maladie De Fabry -  APMF
Associat ion Des P ’ t i ts  Cdg
Associat ion Ensemble Contre La Tyrosinémie
Associat ion France Fer Hémochromatose - AFFH
Associat ion Française De Crigler Naj jar
Associat ion Française Niemann-Pick
Associat ion France Galactosémie - AFG
Associat ion Francophone Des Glycogénoses -  AFG
Associat ion Fructos’Amis Pour La Vie :  Associat ion Française Des Intolérants Au Fructose
Associat ion Lesch Nyhan Act ion - LNA
Associat ion Les Enfants Du Jardin - EDJ
Associat ion Les Feux Fol lets
Associat ion Les Pet i ts  Bourdons - Hyperglycinémie Sans Cétose
Associat ion Mots Pour Maux D’enfants
Associat ion Nat ionale Des Hypercholestérolémies Famil iales Et  Hérédi taires ANHET.F
Associat ion No Myolyse
Associat ion Noa Lûu Mon Combat 
Associat ion Nos Anges
Associat ion Nos Enfants Menkes
Associat ion Pour La Lut te Contre L’alcaptonurie -  ALCAP
Associat ion Sur Le Syndrome De Déf ic i t  En Glut  1 - ASDG1
Associat ion Syndrome De Barth
Associat ion Vaincre Les Maladies Lysosomales – VML
Associat ion Xtraordinaire

La Coordinat ion et  l ’Animat ion de la Fi l ière
Pr Pascale De Lonlay, Coordinatr ice,  Hôpi tal  Univers i taire Necker-Enfants Malades, APHP, Paris .
Mme Azza Khemir i ,  Cheffe de Projet ,  Hôpi tal  Univers i taire Necker-Enfants Malades, APHP, Paris .
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Journée Spéciale

Extension du Programme National de Dépistage Néonatal (DNN)

Mercredi  6 Avr i l  2022

9H00 Accuei l  des par t ic ipants

12H40

9H30

9H45

10H45

11H10

12H10

Ouverture de la journée
David Chei l lan

Vis ion de la DGS et  DGOS de l ’ex tens ion 
Anne-Sophie Lapointe -  In tervenant DGS
15 min DGS + 15 min DGOS + 10 min Q&R

Bi lan à un an du déf ic i t  en MCAD (Medium-chain acy l-
CoA dehydrogenase)
Ju l ie t te Bouchereau, Jean-François  Benoîs t
20 min + 5 min Q&R

Amino-acidopathies :
Leucinose,  Tyros inémie,  Homocysté inémie
Jean-Bapt is te Arnoux,  Kar ine Ment ion, Manuel  Schi f f
15 min / maladie +15 min Q&R

Déf ic i t  de la ß oxydat ion des acides gras :
Déf ic i t  pr imaire en carni t ine,  en LCHAD (Long-chain 
3-hydroxyacy l-CoA dehydrogenase)
François  Labar the,  Marine Tardieu
20 min / maladie + 10 min Q&R

Déjeuner à l ’ in t i tu t  Imagine -  13h00

Acidur ie glutar ique de type 1, Acidur ie iso-valér ique
Al ine Cano, Guy Touat i
20min + 5 min Q&R / maladie

15H20

15H30

15H55

16H20

16H40

Regis t re MCAD (Medium-chain acy l-CoA dehydrogenase)
Jean-Bapt is te Arnoux

Étude en cours :
LysoNéo :étude pi lote de fa isabi l i té  du dépis tage 
néonatal  des maladies lysosomales
Soumeya Bekr i

É tude en cours :
Impact  de l ’annonce diagnost ique
Marco Araneda, Cél ine Bensimon

Le futur  du programme nat ional  du DNN :
Rôle de la S.F.D.N. (Société Française du Dépis tage Néonatal )
Frédér ic Huet

Conclus ion de la journée & Perspect ives
François  Fei l le t

16H50 Clôture de la journée

10H25 Le dépis tage néonatal  :  pr inc ipaux résul tats
Paul  Brégeaut
15 min + 5 min Q&R

Auditor ium de  l ’ Inst i tut  Imagine

14H30  Acidur ies organiques :




