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CRITERES D’UN DEPISTAGE NEONATAL SYSTEMATIQUE (WILSON et JUNGNER)

10 critères définis en 1968

�La maladie doit être un problème important de Santé

�L’histoire naturelle de la maladie doit être bien comprise

�On doit disposer d’un traitement efficace

�La maladie doit être reconnue à un stade présymptomatique

�La confirmation du dépistage par des méthodes de certitude est obligatoire

�Il faut organiser le diagnostic et le traitement des malades

�Le dépistage doit être accompagné d’un protocole thérapeutique précis

�Il doit être accepté de la population

�Le rapport économique coût-bénéfice doit être apprécié

�La pérennité du programme doit être assurée
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Le dépistage néonatal en France en 2023 

J3

AUJOURD’HUI

m Phénylcétonurie

m Hypothyroïdie congénitale

m Hyperplasie congénitale des surrénales

m Mucoviscidose

m Drépanocytose (pop. à risque)

m Déficit MCAD

m Homocystinurie

m Leucinose

m Tyrosinémie type I

m Acidurie glutarique type I

m Acidurie isovalérique

m Déficit LCHAD

m Déficit primaire en carnitine
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ERREURS INNÉES DU MÉTABOLISME

Mesure de métabolites en concentrations anormales

Maladies métaboliques causées 
par des mutations de gènes 
codant pour des enzymes 

impliquées dans plusieurs voies 
métaboliques
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2020
Utilisation de la spectrométrie de masse en tandem
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CHANGEMENT DE CONCEPT

« Une technique de dépistage pour chaque maladie dépistée »

« Plusieurs maladies dépistées par une technique unique »

PAS BESOIN DE SANG SUPPLEMENTAIRE 
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Groupe W
2023
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Ce sont des maladies TRAITABLES

m Amino acidopathies et aciduries organiques

m Hypothyroïdie congénitale

m Hyperplasie congénitale des surrénales

m Mucoviscidose

m Déficits bêta-oxydation

ü Régime alimentaire principalement

ü

ü 

ü Prise en charge nutritionnelle/ prévention des infections

ü Eviction des périodes de jeune

Traitement hormonal substitutif
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Drépanocytose
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DICS
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SMA
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Comment le dépistage biologique 
est-il organisé en France ?
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Centres de dépistage néonatal en France
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pour GRENOBLE

6 départements

40 000 bébés/an

53 centres préleveurs
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