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QUEL INTERET DE DEPISTER TOT
CERTANES MALADIES ?

Les tests de dépistage néonatal permettent de
détecter chez les bébés certaines maladies qui
peuvent avoir des conséguences sérieuses si elles
ne sont pas prises en charge trés rapidement, et
gui peuvent retarder le développement physique et
psychigue de l'enfant. C'est pourquoi les tests de
dépistage néonatal sont faits des les premiers jours
de vie de votre enfant.

POURQUOI UN' TEST
CHEZ TOUS LES NOUVEAU-NES ?

A la naissance, les enfants atteints peuvent
paraitre en bonne santé. Rien ne laisse prévoir ces
maladies. De ce fait, il est important de tester tous

les bébés. Ces tests ne présentent aucun danger
pour la santé de votre enfant.

Les maladies actuellement dépistées sont rares ;
elles ne touchent qu'un enfant sur plusieurs
milliers. La probabilité que votre enfant en soit
atteint est faible.






QUAND. SONT REALISES
LES TESTS 2

Entre le deuxieme et le troisieme jour de vie aprés la
naissance, votre enfant aura un prélévement de sang.
['ensemble des tests est réalisé sur quelques gouttes de
sang prélevées au talon et recueillies sur papier buvard.
La carte buvard est envoyée au Laboratoire National
de Santé qui 'analyse par les méthodes appropriées a
chaque maladie.

Pour effectuer le dépistage, le consentement des parents
est requis. Celui-ci s'effectue en signant sur la carte du
test de Guthrie.

CONMENT. AREZ-VOUS
[FS RESILTATS 2

Si les résultats sont normaux, votre enfant ne souffre
pas de l'une des maladies dépistées. Les résultats
ne vous seront pas rendus directement, mais seront
disponibles a la maternité ou dans le service de pédiatrie
qui a effectué le prélevement.
Si l'un des tests présente un résultat anormal, vous en
serez rapidement informés. Un deuxiéme prélevement
de sang sera nécessaire. Ce controle, réalisé dans les
meilleurs délais, permettra de savoir si votre enfant est
réellement atteint de la maladie.

Comme il existe une prise en charge adaptée pour
chaque pathologie recherchée, celle-ci pourra
rapidement étre mise en place et permettra a l'enfant de
se développer du mieux possible.



LES, MALADIES
DEPISTEES
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LA PHENYLCETONUREE

La phénylcétonurie est une maladie due a un défaut dans
la transformation de la phénylalanine en tyrosine. La
phénylalanine est un des composants de notre alimentation de
tous les jours.

Une analyse spécifique permet de détecter dans le sang du
bébé malade une augmentation anormale de la phénylalanine,
ce qui empéche le cerveau du bébé de se développer
normalement. Sans traitement les enfants développent des
troubles neurologiques sévéres et irréversibles, notamment
une déficience mentale.

Un régime pauvre en phénylalanine commencé le plus
tot possible et poursuivi la vie durant permet un bon
développement et une croissance normale des enfants atteints.

Le dépistage de cette maladie est réalisé systématiquement au
Grand-Duché de Luxembourg depuis 1968.
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FREQUENCE -

1/13 500 nouveau-nés

LE DEFICIT IMMUNITAIRE COMBING SEVERE (SCID)

Le terme de déficit immunitaire combiné sévere s'applique a
un ensemble de maladies génétiques rares caractérisées par
un déficit profond de 'immunité entrainant chez le nouveau-
né une extréme sensibilité aux infections graves. Plusieurs
anomalies génétiques différentes peuvent étre a l'origine de
ce déficit immunitaire. A la naissance, les nouveau-nés peuvent
étre asymptomatiques et semblent étre en parfaite santé mais
ils développent au cours de leurs premiers mois de vie, des
infections a répétition, des atteintes au niveau respiratoires
(pneumonie), ORL (otites), des gastro-entérites associées a
des diarrhées, ce qui entraine un retard de croissance staturo-
pondérale.

Le dépistage repose sur l'analyse des lymphocytes T (globules
blancs qui combattent les infections).

Comme ces enfants sont extrémement sensibles aux infections,
ils doivent étre placés en isolement pour éviter gu'ils ne
contractent de nouvelles infections. La prise en charge consiste
en une prophylaxie antimicrobienne continue, une thérapie de
remplacement des immunoglobulines et des mesures strictes
d’hygiene.

Le traitement curatif, qui doit étre le plus précoce possible
repose donc essentiellement sur la greffe de moelle osseuse,
qui permet de remplacer le systéme immunitaire défaillant de
l'enfant.
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1/50 000 nouveau-nés







LHYPOTHYROIDIE CONGENITALE

Les enfants atteints de cette maladie ont une production
insuffisante d'une hormone produite par la thyroide,
la thyroxine. Or celle-ci est indispensable au bon
développement cérébral du bébé.

En cas d'insuffisance de thyroxine, l'hypophyse produit
un excés de TSH (thyreostimuline), qui est dosée lors du
dépistage.

Le traitement consiste a administrer de la thyroxine
par voie orale tous les jours, et permet a l'enfant de se
développer normalement.

Le dépistage existe depuis 1978
au Grand-Duché de Luxembourg.

FREQUENCE -

1/ 3500 nouveau-nés

LHYPERPLASIE CONGENITALE DES SURRENALES

L'hyperplasie congénitale des surrénales est une
maladie génétigue entrainant la production anormale
des hormones sécrétées par les glandes surrénales.

Cette maladie peut entrainer des déshydratations

graves et des problemes de développement génital. Le
dépistage repose sur la concentration de ["hormone 17-
OH Progestérone.

Le traitement consiste en 'administration quotidienne
des hormones manguantes, par voie orale, pour toute la
vie et permet une bonne croissance et un développement
normal.

Ce dépistage existe au
Grand-Duché de Luxembourg depuis 2001.

FREQUENCE -

1/14 000 nouveau-nés
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LA DEFICIENCE EN MCAD

(Medium Chain Acyl CoA Dehydrogenase)

Chez les enfants atteints de déficit en
MCAD, la métabolisation des graisses
est perturbée et leur utilisation comme
source d'énergie n'est pas possible. En cas
de besoins énergétiques accrus (jednes,
infections, fievre, diarrhées, intervention
chirurgicale...), les enfants peuvent faire
des crises métaboliques d’hypoglycémies
graves.

La méthode de détection est le dosage des
acylcarnitines qui s'accumulent dans le
sang du bébé malade.

La prise en charge consiste avant tout a
éviter les périodes de jeline et a assurer des
apports suffisants en glucose pendant les
périodes de besoin accru en énergie. Ces
mesures doivent se poursuivre a vie.

Ce dépistage a été mis en place
au Grand-Duché de Luxembourg depuis
2008.
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FREQUENCE : ,
1/10 000 nouveau-nés |

LA MUCOVISCIDSE

La mucoviscidose est une maladie génétique
entrafnant une viscosité excessive des
sécrétions ayant des conséguences sur le
bon fonctionnement de différents organes,
notamment les poumons et le pancréas.

Cette maladie est responsable de troubles
nutritionnels et d'une atteinte pulmonaire
progressive qui fait la gravité de l'affection. Le
diagnostic clinigue est souvent tardif, ce qui
est préjudiciable pour le malade.

Un test de dépistage par dosage de la
trypsine permet de repérer les nouveau-nés
suspects. Son interprétation peut nécessiter
une étude du gene de la mucoviscidose par
biologie moléculaire.

Une prise en charge précoce des malades
permet de réduire la fréquence des
manifestations cliniques, et d'assurer une
meilleure qualité de vie.

Ce dépistage a été mis en place
au Grand-Duché de Luxembourg en 2018.
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FREQUENCE -
1/3 500 nouveau-nés [

UAMYOTROPHIE SPINALE (SMRD

La SMA est une maladie neuromusculaire
génétique rare qui se caractérise par une
faiblesse et une diminution progressive
du volume musculaire causée par
la dégénérescence et la perte des
motoneurones, les cellules nerveuses qui
recoivent les informations de mouvement et
les retransmettent aux muscles.

Il s'installe une paralysie progressive, en
particulier sur les membres inférieurs,
ety compris au niveau des muscles
respiratoires.

Le dépistage repose sur la recherche d'une
anomalie du géne SMN1 qui est a l'origine
de la maladie.

Une prise en charge précoce des
nourrissons (en phase pré-symptomatique)
permet de limiter, voire prévenir le
développement de la maladie
Ce dépistage a été mis en place au Grand-
Duché de Luxembourg en 2024.
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FREQUENCE -
1/6 000 nouveau-nés. |
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SIVOUS AVEZ ENCORE
DES QUESTIONS

Cette brochure peut répondre a certaines
guestions que vous vous posez. Elle ne remplace
pas les informations que vous pouvez recevoir
par le pédiatre, le médecin généraliste ou les
professionnels de santé qui s'occupent de votre bébé.

Les résultats des examens de dépistage peuvent
étre d’'une importance capitale pour la santé et
l'avenir de votre bébé. La réalisation de ces examens
n'est pas obligatoire mais vous est trés vivement
recommandée.

Le dépistage est gratuit, entiérement financé par le
Ministere de la Santé et de la Sécurité sociale




PROTECTION DES DONNEES

Vos données personnelles et celles de votre enfant
seront traitées afin de réaliser les analyses du dépistage
néonatal et vous informer en cas de résultat positif.
Les données relatives a ces tests sont conservées par
le Laboratoire Nationale de Santé pour une période de
10ans et cela dans le respect du secret médical.

Pour en savoir plus sur la gestion de vos données
personnelles et pour exercer vos droits, vous pouvez
vous reporter a la politique de protection des données du
LNS a l'adresse suivante :
https://lns.lu/donnees-personnelles/.

Afin d’assurer le suivi des dépistages, les données
récoltées dans le cadre de ces tests ne pourront étre
communiguées gu'a des professionnels des soins de

santé, notamment au médecin de la maternité.
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Division de la médecine préventive
20, rue de Bitbourg,
-1273 Luxembourg-Hamm
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Laboratoire national de santé
Département de Biologie Médicale
Service de dépistage néonatal

1, rue Louis Rech [-3555 Dudelange
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