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Chere future maman, cher futur papa,

Dans les premiers jours suivant la naissance de votre bébé,
votre médecin traitant ou votre sage-femme vous informeront
du programme national de dépistage néonatal. Ce program-
me existe depuis 1968 et concerne tous les nouveau-nés.

Le dépistage, aussi appelé «screening» néonatal, permet
de repérer les enfants atteints de certaines maladies rares,
souvent d'origine génétique, et potentiellement graves.

Il est important de diagnostiquer ces maladies le plus tot
possible, parce quiil existe un traitement efficace. Ce traite-
ment doit é&tre commencé dés les premiers jours de vie pour
prévenir les complications graves pour la santé de votre
bébé, de déficiences séveres et méme le déces de l'enfant.

Aujourd’hui, au Grand-Duché de Luxembourg,

les 4 maladies suivantes sont dépistées:

- la phénylcétonurie,

- I'hypothyroidie congénitale,

- I'hyperplasie congénitale des surrénales

- la déficience en MCAD.

Depuis le début du programme, plus de 100.000 bébés ont
été testés. 42 enfants atteints ont été repérés et traités dés
les premiers 15 jours de vie.

Cette brochure poursuit l'objectif de vous informer sur le
dépistage néonatal au Grand-Duché de Luxembourg, les
maladies recherchées, leur prise en charge et les services
aupres desquels vous pouvez vous adresser en cas de questions.

Le dépistage de votre bébé,
Un bon choix pour sa santé!

Mars Di Bartolomeo
Ministre de la Santé
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Les maladies dépistées dans

au Grand-Duc

le cadre du screening néonatal
hé de Luxembourg

La phénylcétonurie

[ ]
La phénylcétonurie est une maladie due a un défaut dans la transformation de la
phénylalanine en tyrosine. La phénylalanine est un des composants des aliments que
nous mangeons chaque jour.

Une analyse spécifique permet de détecter dans le sang du bébé malade une
augmentation anormale de la phénylalanine, ce qui empéche le cerveau de se
développer normalement, si le patient n'est pas traité de facon adéquate.

Sans traitement, les enfants concernés développent des troubles neurologiques
séveéres et irréversibles, notamment une déficience mentale.

Un régime pauvre en aliments naturellement riches en phénylalanine (lait, viandes,

poissons, ceufs...), commencé dans les premiéres semaines de vie et poursuivi la vie

durant, permet un bon développement et une croissance normale des enfants "‘
atteints.

e Fréquence:

Le dépistage de cette maladie ~1/13.500 nouveau-nés

est réalisé systématiquement au
Grand-Duché de Luxembourg depuis 1968.
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L’hypothyroidie congénitale

Les enfants atteints de I'hypothyroidie congénitale ont
une production insuffisante d’'une hormone, la thyroxine,
normalement produite par la glande thyroide. Elle est
indispensable a la croissance et au bon développement
cérébral du bébé.

Quand la thyroxine est insufisamment sécrétée, la glande
hypophysaire produit en exces la TSH (Thyréostimuline).

Cest cette TSH qui est dosée par le test de dépistage.
Le traitement consiste a administrer de la thyroxine par
voie orale, tous les jours, pendant toute la vie.

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

Fréquence:
=1/3.500 Nouveau-nés

L ° I 4 .
L'hyperplasie congenitale des surrénales

(]

L'hyperplasie congénitale des surrénales est une maladie génétique
qui est liée a une production anormale des hormones sécrétées par les
glandes surrénales.

Cette maladie peut causer des déshydratations graves, des
problémes de croissance et une masculinisation des filles.

Le test de dépistage repose sur la concentration de I'hormone 17 OH -
Progestérone.

Ce dépistage a été mis en place
en 2001 au Grand-Duché de Luxembourg.

Le traitement consiste en I'administration quotidienne des hormones
manquantes, par voie orale, pendant toute la vie.

= Fréquence:
~1/14.000 nouveau-nés
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La déficience en MCAD .
Medium Chain Acyl CoA Dehydrogenase Deficiency

Cette brochure peut répondre a certaines de vos ques-

U tions sur le dépistage néonatal et les maladies détectées.

Chez les personnes atteintes du déficit en MCAD, la métabolisation des grais-

ses est perturbée et leur utilisation comme source d'énergie est empéchée. Elle ne remplace pas les informations que vous pourrez

recevoir de votre pédiatre, votre médecin généraliste ou
des professionnels de santé qui s'occupent de votre enfant.

En cas de besoins énergétiques accrus, lors de périodes de jeline, d'infections,
de maladies fébriles, de diarrhées et de vomissements, ces personnes peuvent
subir des crises métaboliques graves.

La technique utilisée pour la détection est la mesure des acylcarnitines.

A\ {
Ce dépistage a été mis en place en 2008 /- Adresses utiles
au Grand-Duché de Luxembourg.

La prise en charge consiste avant tout a éviter les périodes de jeline et assurer
des apports suffisants en glucose pendant les périodes de besoins
énergétiques accrus: infections, maladies fébriles, vomissements, diarrhées

et autres. Ces mesures doivent étre poursuivies a vie.
o L]

Groupe National du Screening Néonatal
Ministére de la Santé

Villa Louvigny, Allée Marconi

L-2120 Luxembourg

Laboratoire National de Santé
Service de Dépistage Néonatal
42, rue du Laboratoire

L-1911 Luxembourg

® Fréquence:
~1/10.000 nouveau-nés
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Consentement des parents

[ ]
Chers parents,

Le screening néonatal est effectué chez tous les nouveau-nés du
Grand-Duché de Luxembourg.

Ce dépistage est fortement recommandé pour toutes les maladies
susmentionnées.

Si vous ne souhaitez pas, aprés lecture de cette brochure, que votre
bébé bénéficie du dépistage, nous vous demandons d'en parler a votre
gynécologue ou votre pédiatre.

Le refus du dépistage pour votre bébé vous impose de signer un formu-
laire de non-consentement pour exclure votre enfant de ce programme.

Si vous pensez que votre bébé n'a pas été dépisté, veuillez en parler a
votre pédiatre.

/N N

Groupe c Ministére de la Santé
National du . . . .
Screening \G.esond iessen Villa Louvigny, Allée Marconi

Néonatal
Luxembourg

Méi bewegen L-2120 Luxembourg
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