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DU DEPISTAGE NEONATAL
A LA THERAPIE POUR LES LEUCODYSTROPHIES

Responsable de I'étude: Dr. Davide Tonduti

UOC di Neurologia Pediatrica — COALA (Centro Ospedaliero per I'Assistenza e la cura delle
Leucodistrofie e delle condizioni Associate)

Ospedale dei Bambini V. Buzzi — ASST Fatebenfratelli Sacco, Milano

1 JUSTIFICATION ET OBJECTIFS DE L'ETUDE

Le "dépistage néonatal" est un programme de médecine préventive essentielle parce qu’il permet
I'identification de certaines maladies génétiques métaboliques et endocrinologiques rares. Le
diagnostic précoce de ces maladies est tres important, car il permet de commencer rapidement des
thérapies et des régimes spécifiques, avant quils puissent causer des dommages a l'organisme du
nouveau-ne affecte.

Avec cette étude, nous nous concentrons principalement sur I'Adrénoleucodystrophie X-linked (X-
ALD), une leucodystrophie rare (ou bien une maladie neurodégénérative) qui peut avoir une
évolution fatale si elle n'est pas reconnue et traitée précocement, mais qui ne fait pas encore partie
des maladies incluses dans le dépistage néonatal. Cette etude a pour objectif primaire de mettre au
point la méthode de dépistage neonatal pour X-ALD, et de permettre le diagnostic de cette maladie a
la mnaissance, avant que les signes de la maladie soient évidents. Nous proposons egalement
dorganiser et dengager immédiatement la surveillance clinique-instrumentale multidisciplinaire et,
si nécessaire, commencer le traitement précoce pour les patients atteints.

La méthode de dépistage néonatal de 1'’X-ALD peut conduire a l'identification de certaines autres
leucodystrophies aussi: le Syndrome d Aicardi-Gouticres et les maladies du spectre Zellweger. 11 est
done possible que certains enfants positifs au dépistage néonatal de la X-ALD en realité souffrent
d'une de ces maladies. Pour le Syndrome d Aicardi-Goutiéres, ils existent maintenant des thérapies
qui peuvent aider a améliorer de nombreux symptomes. Dans les deux cas, le dépistage néonatal
raccourcit de maniere significative les temps de diagnostic et il permet d'avoir accés rapidement a la
prise en charge et aux thérapies specifiques disponibles.

1I1 convient de souligner que:

* Le dépistage est une activité importante de médecine préventive qui permet déviter, ou de
reduire considérablement, les dommages de certaines maladies congénitales.

*  Tout en utilisant une méthode d’avant-garde a haute sensibilite, méme ce type de dépistage
peut ne pas identifier tous les nouveau-nés malades présents dans la population
examinée. 11 est done possible que certains nouveau-nés, méme sils sont malades, puissent
— en raison de conditions particulieres — ne pas étre identifiés par le programme de
dépistage.

= Les programmes de dépistage sont concus pour minimiser le dérangement causé au nouveau-
ne et le malaise pour la famille.

= (ertains nouveau-nés sont rappelés seulement pour effectuer un control de sécurite du
premier test avec des résultats “douteux

= ]I est trés important que tous les nouveau-nés avec des résultats positifs fassent les controles
requis par le programme de dépistage.
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= La positivite dun test de dépistage néonatal ne signifie pas que le bébé est malade, mais cela
signifie seulement que des controles supplémentaires sont nécessaires, qui seront
specifiquement demandeés par notre Centre.

2. EN QUOI CONSISTE LA PARTICIPATION A L'ETUDE

Le dépistage néonatal est réalisé en prélevant quelques gouttes de sang obtenues du talon du bébe
lors d'une hospitalisation au point de naissance entre 48 et 72 heures, procédure déja utilisée pour le
depistage obligatoire.

En cas de résultat "douteux", vous serez contacte et le test sera répété sur une nouvelle prise de sang.
Si la répétition du test montre a nouveaun un resultat positif cela ne signifie pas que votre enfant est
affecté, mais il sera nécessaire de procéder a des investigations ciblées pour le vérifier ou I'exclure.
Pour cette raison, si le test est a nouveau positif, vous serez contacté pour organiser une visite au
centre pour les Leucodystrophies COALA de I'Hopital des Enfants V. Buzzi de Milan. Vous y
rencontrerez des speécialistes experts sur les leucodystrophies qui vous donneront toutes les
informations et vous expliqueront quelles seront les étapes suivantes du parcours diagnostique, la
surveillance clinique-instrumentale éventuelle, les implications thérapeutiques. Une analyse
genetique vous sera proposée pour exclure ou verifier si votre enfant est réellement atteint.

L/analyse génétique sera effectuée seulement si vous le souhaitez e vous donnerez votre consentement
a l'analyse. Si vous acceptez I'exécution de 'analyse et la génétique confirme le résultat du dépistage,
vous pouvez immediatement étre inclus dans le programme clinique spécifiquement organisé au
centre COALA.

La participation a I'étude n'implique ni une augmentation des coiits ni des économies,

3. AVANTAGES POTENTIELS RESULTANT DE LA PARTICIPATION A LETUDE

Grace a cette étude, il sera possible d'avoir un diagnostic précoce et surtout d’avoir rapidement acces
a la prise en charge et aux thérapies disponibles pour I'’Adrénoleucodystrophie X-linked, les
maladies peroxysomales du spectre Zellweger, le Syndrome d’ Aicardi-Goutiéres.

4. RISQUES POTENTIELS RESULTANT DE LA PARTICIPATION A L'ETUDE
11 n'a aucun risque a participer a 'étude.

5. DROITS DES PATTIENTS

Vous étes libre de décider que votre enfant ne participe pas a I'étude et vous étes libre de le retiver de
la méme a tout moment, méme sans preavis ni motivation. Cela ne causera aucun changement par
rapport au parcours de prise en charge, en aucun cas le traitement thérapeutique et la meilleure
assistance medicale nécessaire pour la situation clinique de votre enfant ne seront manques.

En cas de retrait du Consentement a participer, aucune donnée supplémentaire ne sera mise a
disposition pour I'étude et vous pourrez demander la destruction de toutes les données collectées.
Vous avez également le droit de demander T'avis de votre médecin Généraliste ou dune autre
personne de confiance quant au contenu de 1'étude.

Le Docteur Davide Tonduti est responsable de la bonne exécution du protocole clinique, dans le
cadre des regles de bonnes pratiques médicales et au regard des indications de cette Fiche
d’'Information. 11 reste disponible pour toute demande d’éclaircissement ou d'explication de la part
du patient concernant le traitement expérimental en cours;

Les données concernant votre enfant seront considérées comme strictement confidentielles et
soumises a I'anonymat. Les résultats pourront étre portés a la connaissance de tiers ou étre publiés,
mais a I'exclusion de toute référence personnelle possible. Dans tous les cas, la réglementation en
vigueur relative a la protection de la vie privée du sujet sera respectée.
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Si de nouvelles analyses sont également nécessaires sur des échantillons déja préleves et encodés,
vous en serez immédiatement informé; la réalisation de ces analyses sera soumise a 'obtention d'un
nouveau Consentement.

Pendant toute la durée du traitement, vous pouvez demander des informations ou poser des questions
au responsable de I'étude sur les données acquises au cours de Iexpérimentation et sur 'évolution de
la méme par rapport a votre cas; de la méme facon, a la fin de la recherche, si demandé, les résultats
vous concernant vous seront communiqueés.

6. RESPONSABILITAE DU PATIENT

L Etude nimplique aucune responsabilite ou tiche pour le patient et sa famille.

7. INFORMATIONS COMPLEMENTAIRES

Pour toute information complémentaire, clarification et communication au cours de I'étude, le Dr
Davide Tonduti sera disponible.

Le protocole détude qui vous est proposé a été préparé conformément aux Normes de Pratique
Clinique de I'Union Européenne et a la révision en cours de la Déclaration d'Helsinki et il a été
approuve par la CI de cette structure.

8. UTILISATION ET PROTECTION DES DONNEES

Les informations recueillies seront lues, traitees, analysées et présentées par les médecins du Cabinet
et par les Autorités Compeétentes. Les informations de votre enfant seront codifiées et votre identite
ne sera pas revelée et ne sera pas accessible au public.

Ces informations seront traitées de manieére strictement confidentielle conformément au Décret
Leégislatif 1962003, Réglement UL 6792016 et sm.i. (Privacy Statement) et seront utilisées
uniquement a des fins de recherche liee a cette étude.

Le résultat écrit de I'étude peut étre présenté aux Autorités. Le resultat sera également publié dans
des articles scientifiques. Toutes les informations présentées dans les rapports et publications seront
codifiees, en excluant toute reférence personnelle au patient. Votre enfant ne sera identifie dans
aucun rapport/publication. Dans tous les cas, la référence essentielle restera ce qui est prévu par le
Deécret Legislatif Réglement UE 679/2016.

Dr. Davide Tonduti

Responsabile dello Studio - Dirigente medico Neuropsichiatra Infantile
UOC Neurologia Pediatrica

COALA (Centro Ospedaliero per IAssistenza e la cura delle Leucodistrofie e delle condizioni
Associate)

Ospedale dei Bambini V. Buzzi- ASST Fatebenefratelli Sacco

Via Castelvetro,32 - 20154 Milano

02-63635433 (Segreteria UOC Neurologia Pediatrica)

3893117713 (Segreteria COALA)

davide tonduti@asst-1Dl-sacco. it

www.asst-1bt-sacco. it

info@ilcoala. it

www. ilcoala. it
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DU DEPISTAGE NEONATAL
A LA THERAPIE
POUR LES LEUCODYSTROPHIES

JE SOUSSTGIIO(R) . ereeeteeentenetetet e ste et e et esateat et et e ee e s e e se st e st e st e ssteas e stentenee st e sesae st eseasneens
NE(E) Q& eereereereeeeietee ettt et see s e L e ettt et
ATOSSC. ettt et ettt e st st sea e senee e (Code Postale................ )

VALLE et Téléphone .....ooccoveevereeeenee. F-mail...enieieieene

Qui détient I'autorité parentale du nouveau-né:

O NOIM Prénomh.ueciiiiciiiiincnicnicnticnteesesesseresesses s s s

o Ne(e)le .l Code Fiscal National (si déja disponible).........ccveevenennen.
Aupres de I'Hopital ou Maison de Retraite de la de la Région Lombardie (préciser)

U Autorise

0 N'autorise pas

Que les procédures prévues pour le Dépistage Néonatale de 1'Adrénoleucodystrophie X-linked, selon
la liste et les informations recues, soient également realisées dans la fiche de dépistage néonatal déja

prélevée sur le nouveau-né susmentionné pour le Dépistage Néonatal obligatoire.

Deéclare également:

= Avez-vous eu suffisamment de temps pour lire attentivement et comprendre et éventuellement
étre expliqué ce qui est contenu dans la Fiche d' Information?

oul NON

2 Avez-vous 1recill dit DOCHOUT ..uuvevvveeveeiiveeeeeeeeeereeceeeeeeeeens opérant dans la division/le service de
.................................................. explications exhaustives concernant la participation de votre enfant
a letude experimentale en question, comme indique dans la Fiche d Information ci-jointe?
oul NON

= Avez-vous pu poser autant de questions quil le jugeait nécessaire?
ouUl NON
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= Avez-vous recu des réponses satisfaisantes?
OUl  NON

= Avez-vous demandé lavis de votre Médecin Géneraliste ou autre personne de confiance sur le
contenu de 1 étude?
oul NON

= Si vous ne lavez pas demandé, est-ce parce quil ne la pas jugé nécessaire?
OUl  NON

= Avez-vous été informeé de votre droit de retirer votre enfant de I'étude a tout moment, sans avoir a
donner d explications et sans compromettre les soins médicaux futurs?
oul NON

= Htes-vous conscient que vous pouvez toujours demander des informations sur le déroulement de
l'expérimentation concernant votre enfant?

OouUl  NON

= On vous a donné le nom du Doctenur .....coccoeeveeveneeienennenneeiceeeneeeene en tant que médecin traitant
pour toute clarification ou information supplémentaire relative a I expérimentation?
oul NON

= Autorisez-vous les responsables de l'expérimentation et autres autorités compétentes a accéder
aux donnees relatives a la participation de votre enfant a 1 étude, qui seront traitées de maniére
strictement confidentielle?

oul NON
= Avez-vous recu une copie de la Fiche d'Information et du Consentement Informé pour votre
reférence?

oul NON

= Avez-vous eu temps et moyens appropriés pour prendre une décision consciente ?
oul NON

= Acceptez-vous librement que votre enfant participe a l'expérimentation, en ayant bien compris le
sens de la demande et en ayant compris les risques et les bénéfices quelle implique ?

“Je déclare avoir recu la lettre d'information de mon Médecin Généraliste; conscient de 1'importance
de cette commumnication, je déciderai, sous ma responsabilité personnelle, de la transmettre ou non."

Date:
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Je soussigne, Docteur ..........cceivvccnnccssceneneeee. certifie que Monsieur/Madame/Mademoiselle
.............................................. , au moment ou le patient a lu la Fiche d'Information ci-jointe, il a
repondu de maniére cohérente a toutes les questions et il a signé le consentement a participer o
I'étude en question, il avait clairement compris les informations recues et il était capable de

formuler un choix pleinement conscient.

Date
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