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Le futur du dépistag

AExtension validée a 7 autres MHM
A Tyrosinémiede type 1
A Leucinose
A Homocystinurie
A Acidurieisovalérique
A Acidurieglutariquede type 1
A Déficit en LCHAD
A Déficit en transporteur de laarnitine

ARéévaluations réguliéres a la HAS
At 2dzNJ AYG§SINBN RQF

HAS

HAUTE AUTQRITE DF SANTE

RECOMMANDATION EN SANTE PUBLIQUE

Evaluation a priori de I'extension du
dépistage néonatal a une ou
plusieurs erreurs innées du
métabolisme par la technique de

spectrometrie de masse en tandem
en population générale en France
volet 2
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Activité

Béneéfice pour les enfants
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Deéecrets, arréteés, circulaires

TEXTES GENERAUX

MINISTERE DE LA SANTE ET DE LA PREVENTION

Arrété du 9 novembre 2022 modifiant I'arrété du 22 février 2018 relatif a I'organisation
du programme national de dépistage néonatal recourant a des examens de biologie médicale
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Augmentation du nombre de patients

/. Exp.DN MCAD: Dec20 -Fev2022
A35 MCAD confirmés
A 1/26.000
A (20172020 : 28 cas confirmés soit
1/100.000)
A =>diagde formes partielles et formes
asymptomatiques
A 120 FauxPositifs
ASALIy2a0A0a RQF LIL
AFNBNBa SO &adzdzNE
A Parents
ADiagnostic collatéral
A 1 enfant avec déficit en MADD
ADiagnostics par hasard
A 1 enfant, contrdle normal pour MCAD,
* 7 mais AG1 !




AG1
Prévalence estimée 1/100.000
VPP estimée 20%
Nombre de NN suspects 37,50

FRANCE

MSUD > MSUD
AlV HCY HT1 LCHAD MCAD 500 250-499
1/100.000 1/344.000 1/125.000 1/100.000 1/15.000 1/150.000
38% 99%? 99% 10% 7% 2,50%
19,74 2,18 6,00 75,00 90,00 75,00 40,00
Nombre de naissances / an
Régions 2020 2019 2018 Moyenne %
ARA Auvergne Rhone Alpes 86 739 89 348 90 489 88 859 11,8
BFC Bourgogne Franche Comte 25490 25910 26 486 25962 3,5
Bretagne 31 806 32044 32 322 32057 4,3
Centre Val de Loire 24 394 24 901 25149 24 815 3.3
Grand Est 53 408 55234 56 083 54 908 73
HDF Haut de France 64 472 65977 66 703 65 717 8,7
IDF lle de France 170 566 176 429 176 733 174 576 23,2
Normandie 32 606 33462 33926 33331 44
Nouvelle Aquitaine 53767 54 585 41 488 49 947 6,6
Occitanie 56 469 57 066 57 460 56 998 7,6
PACA Corse 64 346 61272 61 367 62 328 8,3
Pays de la Loire 39018 39527 35338 37961 5,0
METROPOLE 703081 715755 703 544 707 460 94,0I

Guadeloupe 5319 5163 4934 5139 0,7
Guyane 8 007 8 068 8 043 8039 1,1
Martinique 3542 3766 3759 3689 0,5
Mayotte 8 898 9623 9201 9241 1,2
Ile de la Réunion 13 283 13 358 13589" 133214 1,8
TOM 7 969 7 996 7 983 1,1
TOTAL OUTRE-MER 39 049 47 947 47 522 44 839 6,0
TOTAL GLOBAL 742 130 763 702 751 066 752 299 100,0

PCD Seuil PCD seuil
tres limite PCU
anormal anormal
1/100.000 1/10.000
10% ?7??
75,00 375,00 100,00
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A G2M: Nomination de coordonnateurs médicaux par maladie (2019)
A Action inter GT G2M :
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