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 Pas de conflit d’intérêt à déclarer dans ce champ d’activité 
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Depuis plus de 50 ans, le dépistage 
grandit à travers le monde …. 

2018 
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Critères OMS de Wilson et Jungner 
J. Wilson et G. Jungner, Publ Health Pap. Who. 1968 n°34 

1. Correspondre à un problème important de santé publique 

2. Histoire de la maladie doit être comprise 

3. Conduire à un traitement efficace  

4. Etre effectué à un stade pré-symptomatique 

5. Etre réalisable par une méthode fiable 

6. Etre accepté de la population  

7. Etre accompagné d’un protocole thérapeutique précis 

8. Organiser le diagnostic et le traitement des malades  

9. Comporter un bon rapport coût-bénéfice  

10. Etre pérenne 
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Historique du dépistage 
néonatal en France 

Depuis les années 60 

Jusqu’à aujourd’hui ! 
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Agence de la 
biomédecine 

http://www.afdphe.org 

Ministère de la santé 
(la tutelle) 

AFDPHE 
800 000 naissances / an 

CNAMTS 
(le financeur)  

Environ 10€/ enfant 
Soit 9 Millions € 

23 Associations Régionales 

Laboratoires  
de dépistage 

Consultations 
spécialisées 

Le dépistage néonatal en France 
Organisation jusqu’en 2018 

Commission 
éthique 

Commission 
technique 

Maternités 
Néonatalogie 

DN Surdité 

permanente 

ARS 

Santé Publique 

France 

http://www.agence-biomedecine.fr/index.php/


Journée DNN Mucoviscidose – 15 novembre 2018 

Historique 

Le dépistage néonatal en France 

1972   PHENYLCETONURIE (1/16000) 
 
1978   HYPOTHYROIDIE CONGENITALE (1/3250) 
 
1985   DREPANOCYTOSE dans les DROM / COM (1/450) 
 
1995   HYPERPLASIE CONGENITALE DES SURRENALES (1/18800) 
 
1995   DREPANOCYTOSE en métropole (pop à risque 1/800) 
 
2002   MUCOVISCIDOSE (1/5000) 
 
2013   DEPISTAGE DE LA SURDITE 

Depuis 1972, 21 929 enfants 
malades ont été repérés,  
soit 1/1463 naissances 
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La réglementation et la 

nouvelle organisation du 

dépistage néonatal en France 
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Pourquoi une réorganisation ? - 1 

1/ Surcoût global estimé par la société « in extenso » estimé 
entre 10 à 20% 
2/ système associatif inhabituel dans un programme de santé 
 publique 

3/ Extension du DN aux MHM 

Loeber et al. 2012 
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Pourquoi une réorganisation ? - 2 

Modalités de mise en oeuvre : Restructuration du DN  
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Un nouveau cadre réglementaire pour les « dépistages biologiques »  
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Un nouveau cadre réglementaire pour les « dépistages biologiques »  
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Nouvel Organigramme du dépistage néonatal  
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Centre National de Coordination  

du Dépistage Néonatal (Tours) 

CRDNs 

ANSP ANSM Commission 

Epidémiologie 

Commission 

Biologie 

DGS DGOS 

Comité National de Pilotage 
DGOS, DGS, CNAMTS, ABM, ANSM, HAS,  

CRCN, ARS, SFSP, SFP, SFDN, CCNE 

HAS 

ARS 

SFDN 



Journée DNN Mucoviscidose – 15 novembre 2018 

Répartition des naissances / Région 
Données 2016 = 790 000 NN 

60 000 

70 000 

28 000 

90 000 

180 000 
35 000 

33 000 

55 000 

55 000 

60 000 62 000 + 8000 TOM 

25 000 

7 000 13 000 3 700 5 300 9 300 
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Les enjeux 

• Sorties précoces (HAS) - maisons de naissance - naissance à 
domicile 

Maintien de l’exhaustivité du dépistage 

• PAP (mucoviscidose)(HAS 2015) 
• Hétérozygotes 
• Seuils de 17OHP chez les prématurés  (HAS 2017) 
• Seuil de TSH ? 
• Nouvelles questions : mères avec phénylcétonurie ou 
hypothyroïdie 

 

Modification des algorithmes des dépistages actuels ?  

• Métaboliques : MCAD (recommandation HAS 2011) 

• Autres maladies métaboliques : spectrométrie de masse 

• Déficit immunitaire : SCID 1/50000 à 1/75000 (TREC) 

Introduction de nouveaux dépistages 
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Algorithme actuel et bilan 2016 
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Les problèmes posés par cet algorithme 

 Éthique (repérage des hétérozygotes, kit omettant les minorités 
ethiques, ) 

 Repérage de CFSPID (15 %) 

 Faux négatifs (sensibilité 95 %) 

 VPP modeste : 30 % 

 Nombre de tests de la sueur (4000/an) 

 Cumul de tests biochimiques et moléculaires 
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Dosage 

TIR J3 

simplicate 

TIR J3 ≥ 45µg/L TIR J3 < 45µg/L 

Moyenne TIR J3 <50µg/L 

STOP 

Moyenne TIR J3 ≥ 100µg/L 50µg/L ≤ Moyenne TIR J3 ≤ 100µg/L 

Dosage 

PAP 

duplicate 

Dosage 

PAP 

duplicate 

STOP 

PAP < 3.0µg/L PAP <1.2µg/L PAP ≥ 3.0µg/L PAP ≥ 1.2µg/L 

Etude des 29 Mutations 

CFTR 

1 ou 2 mutations identifiées 
Aucune mutation identifiée 

et TIR J3 <100 µg/L 

Convocation 

Algorithme TIR-PAP-ADN 

Retest 

TIR J3 

duplicate 

TIR J3 Percentile 

45µg/L 96° 

50µg/L 97.5° 

100µg/L 99.9° 

PAP Percentile 

1.2 µg/L 60° 

3,0 µg/L 95° 
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Dosage TIR J21 

duplicate 

Aucune mutation identifiée 

et TIR J3 ≥ 100µg/L 

TIR J21 < 40µg/L TIR J21 ≥ 40µg/L 

 N = 813 000 

 N = 780 480 
 N = 32 520 

 N = 12 195  N = 19 512  N = 813 

 (20 325 PAP au total) 

 N = 18 537  N = 975  N = 325  N = 488 

 (1275 BM au total) 

 N = 25 
 

(estimation 2% 

population sans 

consentement) 

 N = 200 
Estimation 15 %  

des NN avec BM 
 N = 860 

 N = 180 

 (N =260 au total) 

 N = 215 
Estimation 15 % NN avec BM  

 N = 35 
Estimation 15 % J21 
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Et maintenant ? 

 L’AFDPHE a validé cet algorithme en juin 2016 

 

 Cahier des charges nécessaire (ex : rendu de résultat TIR-PAP avant 
J12, délai rendu BM avant J21) 

 

 La CNAMTS accepte de suivre cet avis sous condition (surcoût nul et 
nécessité de validation par la DGS) 

 

 La DGS soumet la décision aux nouvelles instances de dépistage …. 
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