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Dépistage néonatal AVANT la généralisation
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Dates-clés :

Début du dépistage en DROM : 

1989  (pop générale)

En métropole : 

1995 (pop ciblée) 

1er nov 2024 (pop générale)



Dépistage de la drépanocytose en France depuis 1989
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SS (1,2) SC (2) Sβthal
Autres 

SDM
AS

Fréquence AS 

sur les NN 

ciblés

Auvergne Rhone-

Alpes
689 881 665 1 / 1 037 495 111 42 17 12 846 1 / 54 2 495

Bourgogne Franche-

Comté
123 658 118 1 / 1 048 97 13 4 4 2 580 1 / 48 500

Bretagne 60 315 147 1 / 410 103 19 19 6 2 925 1 / 21 300

Centre Val de Loire 125 900 281 1 / 448 228 39 10 6 5 654 1 / 22 811

Grand Est 396 796 327 1 / 1 213 230 61 28 8 7 611 1 / 52 2 023

Hauts de France 418 575 403 1 / 1 039 300 78 20 5 8 050 1 / 52 1 897

Ile de France 2 982 671 5 846 1 / 510 3 989 1 354 419 84 106 396 1 / 28 23 720

Normandie 148 673 255 1 / 583 187 53 12 3 4 976 1 / 30 767

Nouvelle Aquitaine 186 314 255 1 / 731 166 56 20 13 5 938 1 / 31 1 313

Occitanie 492 794 259 1 / 1 903 188 51 8 12 7 468 1 / 66 2 820

PACA-Corse 721 175 235 1 / 3 069 131 49 48 7 7 095 1 / 102 2 210

Pays de la Loire 181 130 290 1 / 625 206 61 21 3 6 147 1 / 29 792

Métropole 6 527 882 9 081 1 / 719 6 320 1 945 651 168 177 686 1 / 37 39 648

Guadeloupe 239 266 788 1 / 304 588 163 31 8 9 005 1 / 27 2 696

Guyane 191 418 897 1 / 213 541 340 13 5 14 722 1 / 13 3 912

Martinique 172 205 507 1 / 340 350 122 28 7 5 959 1 / 29 2 468

Mayotte 204 102 322 1 / 634 298 3 12 7 8 809 1 / 23 10

Ile de la Réunion 410 758 112 1 / 3 667 98 3 9 2 8 804 1 / 47 123

Outre-Mer 1 217 749 2 626 1 / 464 1 875 631 93 29 47 299 1 / 26 9 209

Total 7 745 631 11 707 1 / 662 8 195 2 576 744 197 224 985 1 / 34 48 857

AC

Nombre de 
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Syndrome Drépanocytaire
Malades 

SDM
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Evolution au cours des 10 dernières années
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France 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023

% de pop ciblée 39,6% 41,4% 42,0% 40,9% 43,0% 44,1% 46,1% 46,2% 47,6% 53,1%

NN malades 485 466 431 496 505 586 557 588 684 676

Incidence 

globale
1/1 708 1/1 736 1/1 836 1/1 564 1/1 487 1 / 1276 1 / 1 323 1/1 271 1/ 1 057 1 / 1 000

Incidence Ciblée 1/677 1/720 1/771 1/639 1/639 1/564 1/610 1/582 1/503 1 / 531

Hz HbS 9 695 10 038 10 160 10 528 10 654 11 597 11 193 11 131 11 887 11 692

1/34 1/33 1/33 1/30 1/30 1/28 1/30 1/31 1/29 1/31
Incidence Hz Hbs 

ciblée

NN malades

NN hétérozygotes

Rapport d’activités CNCDN 2023 (en cours de validation)

En pop. ciblée
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Quelques chiffres-clés

Transfert 

buvard

Confirmation 

≈ 2 mois

Rapport d’activités CNCDN 2023 (en cours de validation)



Dépistage néonatal APRES la généralisation
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Bilan 2024
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95 029 enfants ont bénéficiés du DNN (nov-dec)

83 ont été dépistés avec un SDM 1 / 1 144

 57 enfants FS 1 /   1 667

 16 enfants FSC 1 /   5 939

 4 enfants FSX 1 / 23 757

 1 enfant FSE 1 / 95 029

 2 enfants FC 1 / 47 514

 3 enfants FF 1 / 31 676

Qq résultats en 

attente en Déc



Comparatif 2023 – 2024 : SDM
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01 Nov-11 dec 2024 01 Nov-11 dec 2023

Nombre d’enfants testés 67 452      (pop générale) 33 343      (pop ciblée)

FA 65 229 31 906

FS 46 40

FC 1 1

FE 0 2

FSC 13 18

FSE 1 0

FSX 3 4

FF 3 3

TOTAL SDM 67 68



Comparatif 2023 – 2024 : hétérozygotes
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01 Nov-11 dec 2024 01 Nov-11 dec 2023

Nombre d’enfants testés 67 452      (pop générale) 33 343      (pop ciblée)

FAS 1 296 1 187

FAC 94 60

FAD 13 3

FAE 40 9

FAO-Arab 3 0

FAX 50 16

TOTAL Hétérozygotes 1 496 1 275

A confirmer sur 

une + longue 

période



Techniques utilisées
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Différentes techniques applicables au dépistage néonatal

 Aucune ne permet la séparation parfaite de toutes les hémoglobines

 Association de techniques de principes différents 



Techniques utilisées
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Différentes techniques applicables au dépistage néonatal

 Aucune ne permet la séparation parfaite de toutes les hémoglobines

 Association de techniques de principes différents 

Techniques de séparation de l’Hb

selon la masse selon la charge



Techniques de 1ère intention (janvier 25)
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77%

15%

8%

2023

Maldi HPLC EC

41%

21%

38%

2024

Maldi HPLC EC

Techniques de 1ère intention (janvier 25)



Techniques de 2nde intention (janvier 25)
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Techniques utilisées
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Techniques de séparation de l’Hb

selon la masse selon la charge



Principes des différentes techniques
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Spectromètre de masse MALDI-TOF

 Séparation selon la masse



Principes des différentes techniques
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Spectromètre de masse MALDI-TOF

Source d’ion Analyseur

Introduction 
de 

l’échantillon
Détecteur

Source MALDI 

(Matrix Assisted Laser Desorption Ionization)

Mélange matrice + échantillon

Energie du laser => volatilisation et 

ionisation de l’échantillon => Ions

 Séparation selon la masse

+

++



Principes des différentes techniques
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Spectromètre de masse MALDI-TOF

Ions de masses différentes = vitesses différentes 

TOF

Mesure d’un temps de vol (Time Of Flight)

 Séparation selon la masse

+

+

+



Principes des différentes techniques
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Spectromètre de masse MALDI-TOF

 Séparation selon la masse

(Da)

Thèse E. Roland, 2020

Profil FAS
 Analyse qualitative des chaines de globines



Principes des différentes techniques
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Electrophorèse capillaire

 Séparation selon la charge

Tampon

Cathode -Anode +

+-

Hb A

β Glu -
Hb S

β Val 0
Hb C

β Lys +

Ex: FAS

(Hb F)



Principes des différentes techniques
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Electrophorèse capillaire

 Séparation selon la charge

Bart’s DA S E A2 CF

Ex: FAS

 Analyse qualitative et quantitatives des hémoglobines



Interprétation des résultats
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Statut enfant :

 FA

 SDM

Besoin d’harmonisation 

CRDN / Centres de 

ref/compétence



Interprétation des résultats
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Statut enfant :

 Hétérozygotes (uniquement 

présence de S en Maldi-Tof)

Quelle information 

pour les Htz autres 

que FAS ?



GT Drépanocytose du DNN
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Terme < 37 SA + HbA < 2% ou ratio β / γ bas

• Conclure Prématuré

• Demander nouveau buvard à la maternité de naissance à 37 SA ou avant sortie maternité

Terme > 37 SA + HbA < 3%

• Demande convocation par le centre ref/compétence « Une convocation est nécessaire 

pour confirmer le dépistage »

HbA basse (Profil compatible avec une β-thalassémie)

Propositions d‘harmonisation :



GT Drépanocytose du DNN
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HbA haute (risque de transfusion) 

Propositions d‘harmonisation :

A2

A//F élevé

A

F

Réel risque 

de masquer 

un SDM ??

Absence de S

Intérêt de 

reprélever à 

3 mois ??



GT Drépanocytose du DNN
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% Hb Bart’s > 10% (capi) 25% (HPLC) (pas de détection en Maldi)

• Demande convocation par le centre ref/compétence « Suspicion d’hémoglobinose H. Une 

convocation et une étude moléculaire sont nécessaires pour confirmer le dépistage. »

Alerte Hb Bart’s (risque d’α-thalassémie)

Propositions d‘harmonisation :

Homogénéisation 

possible pour les centres 

ref/compétence ?
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