
Introduction: la place du DNN

• Amélioration de la morbidité/mortalité:

– Anémie aigüe, risque infectieux, CVO, Vasculopathie
cérébrale, …

• Intérêt du dépistage largement prouvé dans les régions où il
existe un programme de DNN: (USA, Brazil, Europe, Asie..)

• Début de prise en charge pendant la phase
présymptomatique de la maladie:

– ATB, Vaccination, suivis rapprochés, DTC, éducation
thérapeutique…

• En l’absence de programme de DNN: 50-90% des cas de SDM
décèdent avant l'âge de 5 ans.



Dépistage néonatal de 

la drépanocytose en France

Drépanocytose



Le prélèvement est effectué à la

maternité en même temps que les autres

dépistages (maladies héréditaires)

=> prélèvement capillaire à 48-72H sur

papier buvard

Le prélèvement



• En France les techniques de première intention

utilisables (recommandation nationale commission

technique du DNN) sont:

•Techniques qualitatives et quantitatives:

• La chromatographie liquide haute performance 

(CLHP)

• L’électrophorèse capillaire

• Spectrométrie de Masse: (MS/MS), MALDI-TOF

•Technique qualitative:

• L’isoélectrofocalisation (IEF)

Choix de la technique



• La technique de première intention doit détecter l’HbS :

- Être sensible et spécifique

- Peu coûteuse

• La technique de première intention permet aussi :

- dépister d’autres hémoglobinopathies (beta-thal absence 

d’HbA)

- dépister les sujets hétérozygotes pour HbS

Choix de la technique



• Tout résultat positif (présence d’un variant de l’Hb) doit être 

contrôlé par une seconde technique utilisant un mode de 

séparation différente des Hb(s): Spécificité +++

• Doit permettre de dépister tous les types de SDM: 

homozygote S, hétérozygote composite S/beta-thal, 

hétérozygote composite S/E, SC, S/Orab, S/Dpunjab

•Exemple:

• si technique de première intention : HPLC => technique

de confirmation sera électrophorétique

• SM en première intention et confirmation par HPLC, ou

EC

Technique de seconde intention

(confirmation sur le même buvard)



Techniques actuelles: 

que dépistent t-elles?
• Toutes les techniques utilisées dans le DNN:

• SDMs (SS, S/beta-thal, SC, S/Orab, S/Dpunjab)

• Hémoglobinopathies S/X

• Beta-thalassémie majeure (forme absence d’HbA)

• Certaines techniques en première ligne (HPLC, EC, IEF, MS/MS)

• Dépistage néonatal des hémoglobinopathies:

• Alpha-Thalassémie (détection HbBart’s++)

• Variants de l’Hb d’intêret clinique: HbC, HbD, HbE, HbOarab,

HbLepore, … à l’état hétérozygote, homozygote, hétérozygote

composite

• MS (Maldi-Tof, Biomaneo) ¾ du DNN en France : ne permet pas

de détecter les variants de l’Hb en dehors de l’HbS, évolution

possible du kit



Techniques futures de DNN? 

• Dépistage génétique néonatal (Séquençage génomique):

• Baisse du coût/ Séquençage intégral

• Panel large de maladies/gènes ciblés

• Dépistage rapide

• Couplé aux techniques biochimiques classiques pour

confirmation

• Déploiement/ application en France?

• Récents Investissements dans le dépistage néonatal:

• Nouvelles maladies dépistés, équipements des laboratoires

de dépistage, amortissement des équipements

• Généralisation du dépistage néonatal de la drépanocytose,

équipement de nouveaux laboratoires


