
Dépistage néonatal de la drépanocytose
Impact de sa généralisation

Objectif de prévention

Journée Régionale Réseau POHO 29/11/2024

Dr Sophie PERTUISEL



• Détecter des maladies AVANT l’apparition des premiers symptômes

• Prise en charge thérapeutique précoce 

• Accompagnement adapté rapidement proposé

 Réduction de la morbi-mortalité 

 Amélioration de la qualité de vie

 Soutien familial et éducation

 Sensibilisation et prévention

Objectifs du dépistage néonatal
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Dépistage néonatal de la drépanocytose

• Le dépistage de la drépanocytose repère : 

‒ Les syndromes drépanocytaires majeurs : homozygotes SS, et 
hétérozygotes composites SC, Sβthalassémiques, SD Punjab,…

‒ Les syndromes βthalassémiques avec absence / taux anormalement 
bas d’HbA ;

‒ La présence d’Hb anormale (S, C, autre…) associée à une Hb normale 
: hétérozygoties.





Saisine de l’HAS

• Alertes de cliniciens, d’associations de patients, du Défenseur des 
droits, et nouvelles données publiées 

• Remise en cause de l’efficacité et l’éthique du ciblage

 HAS saisie en avril 2018

 Réévaluer la pertinence de la généralisation du DNN de la 
drépanocytose en Métropole
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Arguments pour généralisation

• Maladie génétique la plus fréquente en France parmi celles dépistées 
en période néonatale 

• Seule maladie dépistée à la naissance dont l’incidence augmente de 
façon constante depuis au moins 10 ans.

• Sensibilité et spécificité du test bien établies.
• Aucun faux positif depuis la mise en place du dépistage de la drépanocytose. 

• Pour l’année 2020, aucun faux-négatif n’a été rapporté, Métropole ou DOM 



Arguments pour généralisation

• Mortalité infantile de plus de 50% dans certains pays d’Afrique

• Prise en charge plus précoce en France depuis le DNN 
 Réduction importante de la mortalité pédiatrique < 5ans liés aux infections
 Calendrier vaccinal élargi

• Des cas d’échappement au dépistage ciblé 
 perte de chance voire une perte de vie pour les nnés non repérés
 1 décès par méningite dans l’étude Remion et al. 2019
 diagnostic retardé : moyenne de 24 mois (compl. infectieuses, CVO, anémie)



Arguments pour généralisation

• Problème éthique du ciblage sur les origines des parents

• Brassage populationnel, générationnel

• Coût de prise en charge de patients non dépistés pourrait dépasser le 
coût d’un DNN universel de la drépanocytose

• Seule la France s’appuie sur un mode de dépistage ciblé sur une 
partie du territoire (RU, Pays-Bas, Espagne, Malte, Allemagne = DNN 
universel)
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• Coût de prise en charge de patients non dépistés pourrait dépasser le 
coût d’un DNN universel de la drépanocytose

• Seule la France s’appuie sur un mode de dépistage ciblé sur une 
partie du territoire (RU, Pays-Bas, Espagne, Malte, Allemagne = DNN 
universel)

HAS recommande l’arrêt du dépistage ciblé 

au profit d’un dépistage universel 

à l’ensemble des nouveau-nés en France 

métropolitaine



Dépistage universel en France métropolitaine



Dépistage universel en France métropolitaine



TOUS LES NOUVEAU-NÉS BÉNÉFICIENT 

DU DÉPISTAGE DE LA DRÉPANOCYTOSE 

DEPUIS LE 1ER NOVEMBRE 2024 !



Majoration du dépistage des hétérozygotes

 Démarche nationale harmonisée sur tout le territoire français pour 
l’annonce du trait hétérozygote AS 

 Groupe de travail Dépistage Néonatal au sein de la filière MCGRE



Diapositive Laure Joseph MCGRE Fevrier 2024



Information aux AS au CRDN Bretagne

• Jusqu’à réception des nouveaux documents du CNCDN :
• Lettre d’information au médecin traitant et à maternité

• Parents ne recevaient pas d’information directe

• Pas de coordonnées consultables sur le document



Majoration du dépistage des hétérozygotes

• Démarche nationale harmonisée sur tout le territoire français pour 
l’annonce du trait hétérozygote AS 

• Rédaction d’un document commun destiné aux parents (à venir fin  2024) 

• Brochure format question/réponses

• QR code vers
 Vidéo explicative en français « Mon enfant a été dépisté AS » (déjà disponible – sera 

révisée)



Vidéo en français disponible
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Vidéo d’annonce AS via la médiation transculturelle

• Médiation en santé via des approches transculturelles

• Consultation qui s’inspire du dispositif de Médiation Transculturelle développée 
par l’équipe du centre BABEL 

• Double valence culturelle et médicale

• Consultation animée par
• médecin formé aux approches cliniques transculturelles
• aidé d’un interprète/médiateur appartenant à l’aire culturelle du patient

• L’animateur médecin explicite les théories biomédicales qui sous-tendent le 
projet d’information

• L’interprète/médiateur en reprenant le discours des professionnels, et en le 
transformant en concept, va le rendre audible pour le patient.

• Faire des « ponts » entre les deux cultures



https://filiere-mcgre.fr/le-parcours-patients/depistage/



Majoration du dépistage des hétérozygotes

• Démarche nationale harmonisée sur tout le territoire français pour 
l’annonce du trait hétérozygote AS 

• Rédaction d’un document commun destiné aux parents (à venir fin  2024) 

• Brochure format question/réponses

• QR code vers
 Vidéo explicative en français « Mon enfant a été dépisté AS » (disponible)

 4 autres vidéos – 4 langues / médiation transculturelle (disponible le 27 décembre 2024)

• Coordonnées du CCMR ou conseil génétique régional pour éventuelle 
consultation à la demande des parents



Information aux AS au CRDN Bretagne

• Jusqu’à réception des nouveaux documents du CNCDN :
• Lettre d’information au médecin traitant et à maternité

• Parents ne recevaient pas d’information directe

• Pas de coordonnées consultables sur le document

• Sur la brochure figureront les coordonnées 

« en si besoin »
• Du CCMR pour Brest

• Du conseil génétique du CHU de Rennes pour les autres



Information aux AS au CRDN Bretagne

• Pas de consultation systématique aux AS

• Journée régionale de centre de compétence
• 7 mars 2024

• Public : MG, pédiatres de ville, PMI,…

• Réunion d’information sera proposée
• Binôme hématopédiatre et conseillère en génétique

• Semestrielle ?



Intérêt du dépistage généralisé sur prévention

• Dépistage des hétérozygotes
 Dépistage d’enfant à risque de transmission génétique

 Dépistage secondaire de couples à risque d’avoir des enfants malades
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Pour conclure

• Généralisation du dépistage néonatal depuis 1er novembre

• Pas de changement significatif attendu sur dépistage des SDM

• Majoration probablement franche en Bretagne des hétérozygotes AS 
dépistés

• Harmonisation de l’information et ressources adaptées bientôt 
disponibles

 Parlons prévention !

 Et pensons-y dès l’annonce d’un patient drépanocytaire et durant sa 
PEC



MERCI POUR VOTRE ATTENTION













Arguments pour généralisation
Lê PQ et al. Neonatal screening improves sickle cell
disease clinical outcome in Belgium. J Med Screen 2018
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