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50 ans de dépistage

néeonatal

1972

Année de démarrage
du programme de
dépistage

Le programme de dépistage néonatal

En quelques chiffres...
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Nombre de gouttes de C’est le nombre d'enfants Nombre de maladies Nombre d'enfants pris
sang prélevées pour dépistés en France dépistées par le programme en charge grace au
réaliser le dépistage depuis 1972 de dépistage dépistage




Rapport d’Activite
2020 |

« Les données résultent de I'envoi par les CRDN

— Des statistiqgues médicales : envoyées trimestriellement

— Des fiches diagnostiques (fiches d'identification d'un cas
suspect) pointées annuellement au regard des statistiques
meédicales

— Des indicateurs remontés par les CRDN



Donnéees Génerales
sur le dépistage

2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

Métropole NN dépistés 805058 793988 789384 /83964 781880 761841 743431 728341 703297 715759| 702 786

Refus 74 98 120 192 234 263 265 271 247 328 295

Outre Mer NN dépistés 47 387 46 416 46 695 45606 46738 47 237 47 956 47 620 47 517 47947 39 035

Refus 0 1 0 1 4 4 12 7 10 15 14

France NN dépistés 853345 840404 836079 829570 828618 809078 791387 775961 750814 763706| 741821

Refus 74 99 120 193 238 267 277 278 257 343 309

Tableau DG-1 : Evolution du nombre de nouveau-nés dépistés et du nombre de refus depuis 2010

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Données par pathologie

Drépanocytose
2019 2020
NN testés 330 263 339497
% de pop ciblée 44,1% 46,1%
NN malades 586 557
Incidence globale 1/1276 1/ 1323
Incidence Ciblée 1/564 1/610
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arte Drépano-1 : Incidence de la drépanocytose par région sur I'ensemble des nouveau-nés dépistés pour la
Carte D 1 : Incid de la d I ble d dépist |

drépanocytose depuis la mise en place de ce dépistage

es detaillées

Nombre de L Syndrome Drépanocytaire Hétérozygotes HbS
Région NN testés Autr Fréquence AS AC
SDM SDM s5(1,2) SC(2)  Spthal 5[):; AS sur les NN
ciblés

Auvergne Rhone- 585 237 505 384 81 35 5 11 066 1/53 2489
Alpes
Bourgogne Franche- 116 218 22 77 10 3 2 2213 1/53 298
Comté
Bretagne 46 039 106 7 13 15 2 2204 1/21 300
Centre Val de Loire 103 585 220 179 31 9 3 4498 1/23 810
Grand Est 336 313 276 19 50 2% 4 6491 1/52 1738
Hauts de France 367 811 319 240 60 18 1 6684 1/55 1687
Ile de France 2502112 4906 3426 1103 347 30 91 165 1/28 22 994
Normandie 129 540 216 165 42 9 0 4059 1/32 767
Nouvelle Aquitaine 149 865 200 135 a4 15 6 4774 1/31 1044
Occitanie 407 202 205 153 42 7 3 5980 1/68 2359
PACA-Corse 623 765 181 100 35 45 1 6172 1/101 1958
pays de la Loire 156 156 216 156 43 15 3 4811 1/32 791
Métropole 5 614 043 7 442 5287 1554 544 60 150117  1/37 37 435
Guadeloupe 225 101 748 566 149 29 6 8001 1/28 2346
Guyane 167 925 790 478 290 13 8 13349 1/13 3856
Martinique 161 549 470 326 12 25 7 5248 1/31 2236
Mayotte 173 292 265 251 0 10 4 7254 1/24 10
Tle de la Réunion 370723 100 &7 3 7 2 7899 1/47 123

Outre-Mer

1098 590 2373 1708 554 41751 1/26 8571

Total 6712633 9 815 6 005 2108 628 87 191 868 1/35 46 006

Tableau Drépano-1 : Dépistage ciblé de la drépanocytose en France depuis la mise en place de ce dépistage

1989

re National de Coordination du Dépistage Néonatal




Données par pathologie

Hyporhyroidie Congénitale

France 2019 2020
NN testés 763 706 741 821
NN malades 305 292
Incidence 1/2 504 1/2 540
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Donneées detaillees

Hypothyroidie - Etiologie

Légende
e CRDN
Fréquence de I'hypothyroidie
congénitale
[]<1/4000
[ 1/3 250 - 1/4 000
I 1/2 900 - 1/3 249
> 1/2 900

Carte HC-1 : Incidence de I'hypothyroidie congénitale par région depuis la mise en

11/3318

lace de ce dépistage (1978

Région ':‘0’;“ f;:: Malades ) _ Glandes en ' Fréquence
Ectopie  Athyréose Non typées
Place

Auvergne Rhone-Alpes 3573173 1117 460 255 320 82 1/3199
BowgomeFanche \paimg ss  wn 7 s 45 172650
Bretagne 1 486 565 555 244 104 188 19 1/2678
Cenwevaldelowe 112665 37 1 @ s 3 1/3155
GrandEst 28825 w7 w  m wm s 1/28m
Hewsdefrance 3497448 1185 s6 3 45 4 172051
Tedefrnce 701666 2307 o am  ws  nm 1300
Nomandie vreor s s e ms o 1/smi
Nowelle Aquiine 1777385 ss8 s ms 7 1/3185
Occtame 2emens &6 m  ws  as m 14w
Pcacose ramisis  ms  wm w o w 13ms
Paysdelatore 230888 670 w8 e s 1 173500
Métropole 31 909 369 10 145 4166 2082 3410 487 1/3145
Guadeloupe 250 766 19 2 2 10 5 1/13198
Gwae  aesew w4 2 oum = 1/sms
[ wess w3 s o 5 1/
Mayoue  mao s o 0 a2 7 is19s
Tedelamemion s w6 15 n 17 @ 1/528

Outre-Mer 1380443 191 2 2 100 1/7227

Total 33 289 812 10 336 4190 2102 3459 587 1/3221

Tableau HC-1 : Résultats du dépistage de I'Hypothyroidie congénitale depuis sa mise en place (1978)




Données par pathologie

Mucoviscidose
France 2019 2020
NN testés 746 114 740 928
NN génotypes 4 632 4 456
NN malades 131 122
Incidence 1/5695 1/6014
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Donneées detaillees

Nombre de malades

Nombre de nouveau-

Région N < For
nés testés rme: 5 Forme 5
Classigue Fréquence frontiére (1) Total Fréquence
Auvergne Rhone- 1699 132 343 1/4954 46 389 1/4368
Alpes
Bourgogne Franche- 552 386 110 1/5022 12 122 1/4528
» Comite
1899 e
Bretagne 680 799 177 1/3846 31 208 1/3123
. Centre Val de Loire 516 139 a1 1/5672 14 105 1/4016
Légende @ | = T Mmoo mERem T
* CRDN Grand Est 1147 902 250 1/4502 48 208 1/3852
Fréquence de la .
mucoviscidose Hauts de France 1 435 997 294 1/4884 46 340 1/4224
[ <1/7 000 Ile de France 3 254 803 362 1/8991 67 429 177587
[ 1/5500 - 1/7 000 e
I 1/4 000 - 1/5 499 Normandie 720 736 149 1/4837 19 168 1/4290
™ -4000 | 2 ~---/--T-------/-C --T-ToTooToToTToTTTTTTToTTTTTTTT
Nouvelle Aquitaine 879 549 119 1/7301 11 130 1/6766
Occitanie 1104 350 162 1/6817 14 176 1/6275
PACA-Corse 1178756 192 1/6139 21 213 1/5534
Pays de la Loire 981 727 157 1/6253 26 183 1/5365
115139 Métropole 14 152 276 2 406 1/ 5882 355 2761 1/5107
1] 100 200 300 400 km
| Guadeloupe 74 184 4 1/18546 1 5 1/14837
Guyane 62 801 1 1/ 62 801 0 1 1/ 62 801
Carte Muco-1 : Incidence de la mucoviscidose (forme classigue) par région depuis la mise en place du dépistage Martinique 30501 3 1/10167 1 4 1/7625
néonatal .
- Ile de la Réunion 263 504 69 1/3819 4 73 1/3610
Mayotte 6 824 1] - 0 ] -

Outre-Mer 430 990 1/ 5597 : 1/5193

Total 14 583 266 2483 1/5873 361 2844 1/5110

Tableau Muco-2 : Résultats du dépistage de la mucoviscidose en France depuis sa mise en place

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Données par pathologie

2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

Phénylcétonurie

France 2019 2020

NN testés 763 706 741 821

NN malades PCU 48 57

NN avec HPM 40 41

Incidence PCU +

HPM 1/8678 1/ 7570
1,60E-04 120
1,40E-04 N N\

, 100
1,20E-04 v
1,00E-04 80
8,00E-05 60

==|ncidence
6,00E-05 ===NN malades 40
4,00E-05
2,00E-05 !Malades et incidence de la phénylcétonurie! 20
0,00E+00 0




Donneées detaillees

Nombre de

Nombre de NN malades Nombrede  Fréquence  Fréquence
testés PCU malades HPM PCU PCU + HPM
Auvergne Rhone- 3 838 869 217 217 1/17691  1/8845
Alpes
Bourgogne Franche- 5,4 50 124 68 1/12227  1/7897
Comté
Bretagne 1510 434 67 24 1/22544 1/1659
2o ., 0000 Y -~ -~-~-~""~"—~"""®="7""77 /"o mmmm T
Centre Val de Loire 1126 465 55 17 1/20481  1/15645
- gl w Grand Est 3 268 723 277 159 1/11800  1/7497
¢ Hauts de France 3 867 582 305 154 1/12681  1/842
124084 ¢ YN, . . ] T mm T m T
® 120481 Légende Tle de France 7 699 116 427 441 1/18031 18870
* CRDN S _ ____________________________________
- ; Normandie 1717 907 140 44 1/12271 1/9336
Fréquencedela | o _____
enylcétonurie
phény Nouvelle Aquitaine 2051 421 111 72 1/18841  1/11210
I i e
1/18 841 /O 1/15 000 - 1/20 000 Occitanie 2977 943 174 136 1/17115 1/9606
I 1/13 000 - 1/14 999 PACA-Corse 2732779 201 120 1/13596  1/8513
B > 1/13000 | o e e e e
Pays de la Loire 2671114 111 77 1/24064  1/14208
Métropole 34 978 562 2 209 1529 1/15835 1/9358
Guadeloupe 254 371 4 2 1/63593 1/42395
Guyane 195 649 0 1 - 1/195649
0 100 200 300 400 km Martinique 212 178 8 3 1/ 26522 1/ 19 280
— — e
Mayotte 173 200 0 0 - -
Carte PCU-1 : Incidence de la phénylcétonurie par région depuis sa mise en place (1972) Tle de 1a Réunion 553 092 5 5 17110618  1/55309

Outre-Mer 1 388 590 1/ 81 682 1/ 49593

Total 36 367 152 2226 1540 1/ 16337 1/9657

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Données par pathologie

Hyperplasie Congéniatale des surrénales

France 2019 2020

NN testés 762 849 741 821

NN malades 37* 37

Incidence 1/20 618 1/20 049
8,00E-05 60
700805 |

- 50
6,00E-05 \\

- 40
5,00E-05 -

4,00E-05 30
3,00E-05 ——Incidence 20
2,00E-05 NN malades

- 10
1,00E-05 -

Malades et incidence de I'hyperplasie congénitale des surrénales|
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Donneées detaillees

Hyperplasie congénitale

. Autres formes
des surrénales

Nombre de

Région NN testés Malades Fﬂrme—e e on Forme Fréquence
dassique avec virlisante pure classique incertaine ou
perte de sel autre
Auvergne Rhone- 2489 344 128 110 18 3 7 1/19 448
Alpes
. Bourgogne Franche g5 gy 2 35 7 4 0 1/21977
. Comte
Bretagne 919 555 50 42 8 5 3 1/18391
Légende Centre Val de Loire 674 752 31 2 7 3 5 1/ 21766
e |l -------§----F---§ -"""""""""@-"""""""-~""@§g-~~"~"—--
CRDN Grand Est 1 605 509 79 63 16 8 4] 1/20323
Fréquence de I'hyperplasie | o o o L L o o o L o o o o o o e e e e e e e e e e e e e o
congénitale des suménales Hauts de France 2312025 111 99 12 12 5 1/20829
I R 1 1
Tle de F 4 659 211 221 197 24 36 12 1/ 21082
[ 1/20 000 - 1/25 000 Dedefrance  Q46O21 Qg m g & x g ® o ji/nemm
[ 1/15 000 - 1/19 999 Normandie 1105 105 78 65 13 9 6 1/14168
Bl > 1/15000 | m m m s oo s m s m o m m e — o o o oo oo
Nouvelle Aquitaine 1119 057 64 54 10 12 6 1/ 17485
Occitanie 1567 012 79 65 14 5 2 1/19836
———————————————————————————————————————————————
PACA-Corse 1581 290 57 51 6 2 0 1/ 27742
N {/‘K Pays de la Loire 1 466 587 7o 58 12 5 3 1/20951
1 /27 742
0 100 200 300 400 km w Métropole 20 422 488 1010 863 147 104 55 1/20220
] _ _ _ _ _
Guadeloupe 162 662 8 8 0 2 0 1/20333
Guyane 195 649 7 7 1] 1 ) 1/ 27950
Carte HCS-1 : Incidence par région de 'Hyperplasie Congénitale des Surrénales depuis la mise en placedece @ -~ -~~~ -~ -~ -~ -~~~ - - - -~~~ - -~ - -~ ~- - -~~~ ~-~-~-~=========-+
dépistage [1995] Martinique 122 656 9 8 1 2 ) 1/13628
Mayotte 173 300 5 5 1] 0 ) 1/ 34660
Ile de la Réunion 506 486 75 67 8 4 0 1/6753

Outre-Mer 1160 753 104 1/11161

Total 21583241 1114 958 156 113 55 1/19375

Tableau HCS-1 : Résultats du dépistage de |'hyperplasie congénitale des surrénales depuis la mise en place de

ce dépistage (1995




En synthese

Soit 1 enfant sur
671

En 2020, le programme national de dépistage néonatal a permis de dépister :

- 98 hyperphénylalaninémies, - 292 hypothyroidies congénitales,

- 37 hyperplasies congénitales des - 122 mucoviscidoses,
surrénales,
557 syndromes drépanocytaires
I ETETES

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Indicateurs
Delai de préelevement

Prelevement

3 Jours
Délai de prélevement Effectif Pourcentage
Délais analysés 412 984 55,7%
- Prélévement précoce (<48h) 1733 0,4%
- Prélevement tardif (>5 jours) 2 065 0,5%

Effectfis et pourcentages des préléevements précoces et tardifs du dépistage
néonatal en France en 2020

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Indicateurs
Deéelai d’acheminement

27,9% acheminement tardif

106 577

1 Acheminement
tardif (> 4 jours)

275 387 B Acheminement

< 4jours

Acheminement tardif des prélevements du
dépistage néonatal en France en 2020

THE CONVERSATION

Lexpertise universisie Texigence jourmalistigue

Covid19 Culture Economie Education Environnement International Politique + Société Samté  Science Podcasts Présidentielle 2022

Le Covid-19 met en péril le dépistage néonatal

Pubié

La Covid-19 met en péril le dépistage néonatal

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Indicateurs

Age meédian lors de Ia
communication du résultat

Pathologies Age médian
Phénylcétonurie 8 jours
Déficit en MCAD ! Age médian <=>
» prélevement a 3 jours
Hypothyroidie congénitale 8 jours » acheminement du buvard (4 jours)
_ _ . * délai de realisation
Hyperplasie des surrenales 8 jours (1" dosage + vérification / BM / HPLC)
Mucoviscidose 21 jours
« Trypsine
- BM
Drépanocytose 19 jours

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Indicateurs
Synthese des deéelais (exemple PCU)

Naissance Prélevement Résultats Diagnostic

alb 3 i, ®:

i
3 Jours 7 Jours 11 Jours
Figure 2: Délais de prélevement, de résultats et de diagnostic des enfants atteints de

Phenylcetonurie en 2020

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Données par region

CRDN - Bretagne

Adresse : Annexe Pédiatrique - Hopital Sud - CHU Rennes

BP 90347 - 35203 Rennes - Cedex 2
Téléphone : 02.99.26.71.05.
E.mail : crdn.bretagne.guthrie@chu-rennes.fr

Hyperphenylalaninémie

Nombre Nombre de Malades Faux
Exerdce de NN L
testés  Total PCU HPM  F. Maligne Ivégatifs
1970 a 2019 1478 649 67 22 0 0
2020 31785 0 2 0 0
Total Fin 2020 1510434 67 24
Hypothyroidie
Nombre Nombre de Malades
Exerdice de NN Glande en NéFa::(ifs
testés Ectopie  Athyréose place Non Typée Total 9
1979 a 2019 1454 780 241 102 182 19 544 5
2020 31785 3 2 6 0 11
Total Fin 2020 1 486 565 244 104 188 19 555 5

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Donneées detailléees
Exemple de Phypothyroidie

2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

NN testés 853 345 840404 836 079 829 570 828 618 809 078 791 387 775961 750 814 763 706 741 821

NN malades 298 309 290 289 305 270 321 325 305 305 292
Ectopie 101 107 93 102 110 91 89 99 83 72 78
Athyréose 51 48 48 42 59 45 52 48 45 37 42

Glande en place 138 143 137 144 135 127 171 170 156 185 159

Non typées 8 11 12 1 1 7 9 8 21 11 13

Incidence 1/2864 1/2720 1/2883 1/2870 1/2717 1/2997 1/2465 1/2388 1/2462 1/2504 1/2 540

Tableau HC-5 : Evolution du dépistage de I’Hypothyroidie Congénitale en France depuis 2010

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Donneées detailléees
Exemple de Phypothyroidie

d'HypI‘trll::ro'l' die Effectif ler Quartile Médiane 3éme Quartile Moyenne
Ectopie 76 54 122 202 138,8
Athyréose 41 138 198 285 212,6
Glande en Place 147 21 28 81 70,6
Total 264 26 71 181,43 112,6

Tableau HC-14 : TSH de dépistage en mUI/L des enfants atteints d’hypothyroidie congénitale en 2020

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Pour aller plus loin
« Rapport d’Activite

https://depistage-neonatal.fr/espacepro/depistage/rapport-
dactivite-dnn/

PROGRAMME NATIONAL
A\ DE DEPISTAGE NEONATAL A Propos Le Dépistage De Mon Enfant  Les Maladies Dépistées  Actualités ~ Contact
Centre national de coordination

Vous allez avoir un bébé ou votre bébé vient de naitre ? % §

lanaissance, c’est important @;}

Le dépistage néonatal existe en France depuis 1972 . Il concerne tous les nouveaux nés et

est gratuit ('Assurance Maladie le finance pour tous les enfants). Le dépistage néonatal

permet de repérer des maladies avant méme |'apparition des premiers signes chez

'enfant. Il permet la mise en place d'un traitement et d'un accompagnement adapté. Q
o

TROUVER MON CENTRE DE DEPISTAGE >

HAUTE AUTORITE DE SANTE

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal



https://depistage-neonatal.fr/espace-pro/depistage/rapport-dactivite-dnn/

Pour aller plus loin

» Geodes :
https://geodes.santepubliquefrance.fr/#view=map2&c=indicator

GEODES

e fhid GEO DONNEES EN SANTE PUBLIQUE

“o ® Santé
-0. * publique

ESPACES DE TRAVAIL APROPOS.. A

Indicateurs : cartes, données et graphiques CARTE [ TABLEAU | | SYNTHESE |

CHOISIR DES INDICATEURS

P > Phénylcétonurie (4)

[1] Nombre de cas de PHENYLCETONURIE (PCU) néonatale 2013-2019V

@ Taux d'incidence néonatale de la PHENYLCETONURIE et de I'HYPERPHENYLALANINEMIE modérée (PCU+HPM) (pour
100 000 nouveau-nés testés) 2013-2019V

ACTIONS £}

¥ Tx incidence néonatale PHENYLCETONURIE (PCU)

(2013-2019...1972-2005) + France par région

¥ Nb cas PHENYLCETONURIE néonatale (PCU) __ 21régions
(2013-2019...1972-2005) .

¥ Txincidence néonatale PHENYLCETONURIE et Q !Liv. 1
HYPERPHENYLALANINEMIE modérée (PCU+HPM) = 51
(2013-2019...1972-2005) La

Nb cas PHENYLCETONURIE et
HYPERPHENYLALANINEMIE modérée (PCU+HPM)
néonatales (2013-2019...1972-2005)

13

France : 304
classer par type V'
2 |
Mes indicateurs X moins de 6,0 (5)
Premier plan (symboles) 6,02 12,0 (5)
—~ :g’Cch PHENYLCETONURIE néonatale ix - 12,0 2 15,0 (4)

Arriére-plan (aplats de
Tx incidence néonatale PHENYLCETONURIE
“ (Pcu) =
Tx incidence néonatale PHENYLCETONURIE

© et HYPERPHENYLALANINEMIE modérée ix
(PCU+HPM)

CHANGER LE DECOUPAGE GEOGRAPHIQUE

Méditerrande

Niveau ion ref. 2019 -
rég s.‘m_,‘.m‘é} Saint-Pierre- \
Rechercher un territoire = Seint- gtthaselon A

ALLER PLUS LOIN

Santé publique France GEODES / © 2020 — IGN-Admin Express — IGN-Insee 200km «—

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal

B 150 et plus (3)
N/A (4)

France : 11,1 pour 100 000
nouveau-nés testés



https://geodes.santepubliquefrance.fr/#view=map2&c=indicator

Pour aller plus loin ;)

@ €< depistage neonatal - Recherche Fac...
[:) Instagrom C v

Q_  depistage neonatal

& depistage.neonatal vee Tous Publications Personnes

Centre National de Coordination

28 février Cﬁg du Dépistage Néonatal

Santé

- L 4 = -
journée mondiale des ® personnes aimen ga
@ o Le dépistage néonatal existe en France
H AlADl[s A [ depuis 1972. Il concerne tous les nouveau...
o 2 boulevard Tonnellé
Envoyer un message L&)
Centre National de Coordination du

Dépistage Néonatal
6 personnes aiment ¢a-Santé

5 h-G- Ce lundi, I'équipe du Centre
National de Dépistage Néonatalétai

sensibilisation [ inforrg@ti
O Q V N d'Orléans.
17 J'aime

depistage.neonatal Le Centre national de
coordination du Dépistage Néonatal arrive sur les

Centre National de Coordination du Dépistage Néonatal




Merci de votre attention
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