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Région de Lombardie : Programme de dépistage néonatal 
 

« ...une goutte de sang pour une meilleure qualité de vie.... » 

 

Le dépistage néonatal en Lombardie : informations destinées aux parents 
 
Le dépistage néonatal, c'est quoi ? 
 
En Lombardie, tous les nouveau-nés, avant de quitter l'hôpital, sont soumis à une petite prise de 
sang capillaire, nécessaire à la réalisation gratuite de certains tests de laboratoire utiles pour la 
détection précoce de certaines maladies congénitales rares : c'est le dépistage néonatal.  
Le dépistage néonatal, déjà rendu obligatoire par la Loi italienne 104/1992 (art. 6) et par le Décret 
du Premier Ministre italien du 9.7.1999 et effectué sur l'ensemble du territoire national pour le 
diagnostic de l'Hypothyroïdie Congénitale, de la Mucoviscidose, de la Phénylcétonurie et, en 
Lombardie, également pour l'Hyperplasie Congénitale des Surrénales, a été mis en œuvre par 
l'introduction du Dépistage Néonatal Évolué, qui est un programme de dépistage néonatal 
supplémentaire concernant certaines Maladies Héréditaires du Métabolisme (MHM). Le dépistage 
néonatal évolué est également obligatoire, conformément à la loi italienne n° 167/2016, au Décret 
Ministériel italien « Salute » du 13.10.2016 et au Décret du Premier Ministre italien du 12.1.2017. 
 
Pourquoi le dépistage néonatal est-il important ? 
 
Le dépistage néonatal est l'étape fondamentale d'un processus qui permet d'identifier rapidement, 
après la naissance, les enfants atteints de certaines maladies congénitales et de commencer 
précocement, au sein de centres cliniques de référence hautement spécialisés, des thérapies 
spécifiques à l'aide de médicaments ou de régimes spéciaux permettant un développement normal 
et/ou améliorant significativement l'état de santé de l'enfant malade. Le dépistage est donc très 
important pour prévenir ou limiter les séquelles typiques de ces maladies et assurer une bonne 
qualité de vie au maximum d'enfants concernés. Le Laboratoire régional de référence pour le 
dépistage néonatal (LRRSN) de l'ASST Fatebenefratelli Sacco de Milan est le laboratoire régional 
auquel tous les échantillons des nouveau-nés de Lombardie sont envoyés pour analyse, quel que 
soit leur lieu de naissance (hôpitaux publics et privés, cliniques privées, etc.) 
 
Quelles sont les maladies visées par le dépistage néonatal ? 
 
Conformément aux obligations légales, le dépistage néonatal est désormais activé en Lombardie 
pour les maladies suivantes : 

➢ PHENYLCETONURIE (PKU) : il s'agit d'une maladie héréditaire qui, en Italie et tout en 
considérant également ses variantes mineures (Hyperphénylalaninémies-HPA), a une 
prévalence d'environ un cas pour 4 000 naissances. En raison de l'accumulation d'un acide 
aminé [Phénylalanine (Phe)], cette maladie peut provoquer des lésions cérébrales graves et 
parfois irréversibles, notamment si elle est détectée tardivement. Un régime spécifique, 
commencé tôt après la naissance chez les patients présentant des concentrations sanguines 
élevées de PHE et mené sous étroite surveillance médicale, peut prévenir ces séquelles, 
permettant un développement physique et mental normal. Au niveau du laboratoire, le 
dépistage consiste à mesurer les acides aminés Phénylalanine et Tyrosine et le calcul de leur 
rapport (Phénylalanine / Tyrosine) dans l'échantillon néonatal. 
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➢ HYPOTHYROÏDIE CONGENITALE (HC) : L'hypothyroïdie congénitale primaire est la maladie 

endocrinienne la plus fréquente de l'enfance et de l'âge pédiatrique. Elle est due à une 
fonction altérée ou absente de la glande thyroïde et survient chez environ un enfant toutes 
les 2 500 naissances. L'absence ou la production insuffisante d'hormones thyroïdiennes peut 
déterminer, à long terme, de graves lésions cérébrales et physiques, évitables par 
l'administration pharmacologique précoce et quotidienne d'hormones thyroïdiennes, sous 
surveillance médicale attentive. Au niveau du laboratoire, le dépistage consiste à mesurer 
l'hormone thyrotropine (TSH) dans l'échantillon néonatal. L'utilisation du seul marqueur 
biochimique TSH (aujourd'hui considéré comme le marqueur le plus sensible pour le 
dépistage néonatal des formes primaires de HC) ne permet pas d'identifier les formes plus 
rares d’hypothyroïdie congénitale dites "centrales". 

➢ HYPERPLASIE CONGENITALE DES SURRENALES par déficit en 21- hydroxylase (HCS) : cette 
expression décrit un groupe de troubles endocriniens héréditaires qui affectent les deux 
sexes avec une incidence d'environ 1 sur 15 000 individus. Ils sont causés par un défaut 
enzymatique transmis génétiquement dans la synthèse des hormones produites par les 
glandes surrénales. Les signes cliniques peuvent être très variés. Le diagnostic précoce de 
cette maladie permet aujourd'hui d'entamer un traitement thérapeutique approprié qui 
permet d'éviter les séquelles résultant du dysfonctionnement hormonal associé à cette 
affection. Au niveau du laboratoire, le dépistage consiste à mesurer l'hormone 17-alpha-
hydroxyprogestérone (b-17OHP) dans l'échantillon néonatal. 

➢ MUCOVISCIDOSE : également appelée Fibrose Kystique, est l'une des maladies héréditaires 
les plus courantes dans notre population. En Italie, elle touche environ un enfant sur 3 500 
naissances. En fonction de l'expression différente de l'anomalie génétique, les symptômes 
peuvent apparaître même plusieurs années après la naissance. Le diagnostic précoce de 
cette maladie permet aujourd'hui de dispenser en temps utile les soins spécialisés les plus 
appropriés afin d'assurer la meilleure qualité de vie aux malades. Au niveau du laboratoire, 
le dépistage implique la mesure de l'enzyme Trypsine (b- IRT) dans l'échantillon néonatal. 
Chez tous les nourrissons présentant une hypertripsinémie (c'est-à-dire des concentrations 
sanguines élevées de b-IRT), une analyse ciblée du gène CFTR est effectuée, afin de 
rechercher un éventail de mutations de fréquence plus élevée. Cela permet une 
identification plus sûre et plus précoce des nourrissons présentant un risque accru de FK 
(voir ci-dessous). 

➢ DEPISTAGE NEONATAL EVOLUE : cette expression désigne le programme complexe de 
dépistage néonatal d'un grand groupe de maladies héréditaires du métabolisme (MHM), 
énumérées dans les tableaux 1 et 2 du Décret Ministériel italien « Salute » du 13.10.2016. Il 
s'agit de maladies rares, d'origine génétique, extrêmement variables dans leur incidence, 
leur expression biochimique, moléculaire et clinique. Le diagnostic précoce de ces maladies 
est extrêmement important, car il permet de mettre en place à temps des thérapies et des 
régimes spécifiques, avant que de graves conséquences ne soient causées à l'organisme du 
nourrisson concerné. Les principaux groupes de MHM visés par le Dépistage Néonatal Évolué 
sont les suivants : 

• AMINOACIDOPATHIES (sigle : AA)  
Dans ce groupe de MHM (qui comprend également la Phénylcétonurie), une déficience 
enzymatique héréditaire spécifique peut déterminer l'incapacité à dégrader 
correctement les acides aminés introduits par l'alimentation et/ou dérivant du 
processus physiologique dit de « catabolisme protéique ». Cela conduit à une 
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accumulation anormale des acides aminés ou de leurs métabolites dans l'organisme, ce 
qui peut avoir des conséquences toxiques, voire graves, pour certains organes (en 
particulier, mais pas exclusivement, pour le système nerveux central). 

• ACIDURIE ORGANIQUE  
Dans ce groupe de MHM, comme dans le cas des AA, une déficience enzymatique 
héréditaire spécifique peut déterminer l'accumulation dans le sang de certains 
« acides » qui altèrent l'équilibre « acido-basique » de l'organisme, entraînant des effets 
toxiques possibles, voire importants, pour certains organes et fonctions vitales du corps. 

• MALADIES DE L’OXYDATION DES ACIDES GRAS (sigle : FAO, de l’anglais « Fatty Acid 
Oxidation ») 
Dans ce groupe de MHM, les enzymes nécessaires à la bonne utilisation des acides gras 
ne sont pas disponibles de manière héréditaire ou ont une activité réduite. Cette 
condition détermine une réduction importante de la production d'énergie par notre 
organisme, en particulier lorsque la concentration de glucose (le principal « carburant » 
de notre organisme) tend - également de manière physiologique - à diminuer. Les 
conséquences d'une moindre disponibilité des composants énergétiques peuvent 
altérer la fonction de nombreux organes et parties du corps et, si elles ne sont pas 
identifiées et corrigées, entraînent l'apparition de lésions organiques et systémiques 
aiguës (en particulier en cas d'hypoglycémie associée) et chroniques.  

• TROUBLES DU CYCLE DE L'UREE (sigle : UCD, de l’anglais « Urea Cycle Defects »)  
Les troubles du cycle de l'urée (UCD) font partie des anomalies héréditaires du 
métabolisme les plus courantes, dont les manifestations cliniques (qui apparaissent à 
l'âge néonatal ou plus tard) sont principalement liées à l'effet toxique et multi-organique 
de l'ammonium accumulé en excès chez le sujet affecté, en raison du déficit 
enzymatique. Parmi tous les possibles troubles du cycle de l'urée, le programme de 
Dépistage Néonatal Évolué ne peut aujourd'hui détecter que quatre anomalies : la 
Citrullinémie de type I et de type II, l'Acidurie argininosuccinique et l'Argininémie. La 
thérapie (pharmacologique et diététique) vise à éviter l'accumulation d'ammonium dans 
les tissus et les organes. 

• DEFICIT EN BIOTINIDASE (sigle : DB) 
Il s'agit d'une maladie héréditaire qui détermine un déficit congénital du métabolisme 
de la biotine et qui, en l'absence de traitement spécifique, se caractérise par des signes 
cliniques variables, voire graves, affectant de nombreux organes. 

• GALACTOSEMIE  
Le terme Galactosémie identifie trois MHM, caractérisées par une anomalie du 
métabolisme du galactose (un sucre naturellement présent dans le lait, y compris le lait 
maternel). Ce groupe comprend une maladie grave et potentiellement mortelle, 
notamment en l'absence de traitement précoce après la naissance (galactosémie 
classique due à un déficit enzymatique en galactose-1-phostate uridyltransférase), une 
forme légère et rare associée à des cataractes (déficit en galactokinase) et une forme 
très rare et de sévérité variable (déficit en galactose-épimérase). Le dépistage de la 
Galactosémie vise principalement à identifier les nourrissons à risque pour la forme 
classique sévère, mais les nouveau-nés présentant les deux autres formes décrites ci-
dessus peuvent également être ciblés.  
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• Prévalence des MHM : globalement, à partir des données italiennes disponibles aujourd'hui 
et relatives à l'année 2016, on estime qu'un nouveau-né sur 2 500 naissances dépistées peut 
être identifié comme potentiellement affecté par l'une des MHM dépistées. 
 

• Remarque importante : pour réaliser correctement le Dépistage Néonatal Évolué, de 
nombreux analytes sanguins (acides aminés, acylcarnitine) sont mesurés à l'aide d'une 
technologie spéciale appelée « masse en tandem » : outre les MHM susmentionnés, il est 
possible de détecter d'autres affections, même non héréditaires (par exemple des carences 
en vitamines) qui peuvent être cliniquement pertinentes tant pour le nouveau-né que pour 
la mère. 

 
LE DEROULEMENT DU DEPISTAGE  
Entre 48 et 72 heures de vie, le personnel de la maternité prélève des gouttes de sang sur un buvard, 
après une petite piqûre au talon du nouveau-né. L'échantillon ainsi obtenu est utilisé pour 
l'exécution de tous les programmes de dépistage néonatal et, à partir de la maternité, il est envoyé 
au laboratoire de dépistage néonatal pour des analyses de laboratoire. Les échantillons sont 
analysés rapidement dès leur arrivée au laboratoire et les résultats de l'analyse sont envoyés à 
l'hôpital de naissance : en cas de résultat négatif (normal), les parents ne recevront aucune 
communication. Il peut parfois arriver que l'échantillon de sang soit insuffisant ou que le résultat 
de l'analyse soit douteux, un deuxième échantillon de sang est alors nécessaire. En cas de résultat 
« non négatif », des analyses de laboratoire supplémentaires (biochimiques et, si nécessaire, 
moléculaires) seront effectuées et vous serez contacté par le personnel de la maternité. En cas de 
test de laboratoire positif confirmé, le nourrisson est rapidement orienté vers le Centre Clinique de 
référence pour : 

• poursuivre le processus de diagnostic (actions intégrées de contrôle clinique, de laboratoire 
et de conseil génétique) jusqu'à l'identification correcte ou l'exclusion d'une maladie 
héréditaire du métabolisme ; 

• activer, si nécessaire, une intervention thérapeutique ciblée. 
 
Un test de dépistage positif ne signifie pas « maladie », il s'agit seulement d'un signal d'alarme qui 
rend nécessaire la réalisation de contrôles diagnostiques approfondis. En effet, seul un petit 
nombre de nourrissons rappelés pour un test de dépistage positif s'avérera finalement malade. 
Dans tous les cas, le personnel médical et soignant de l'hôpital de naissance fournira rapidement à 
la famille toute information concernant l'exécution des tests de contrôle et leur signification.  
 
LA COMMUNICATION DES DONNEES PERSONNELLES 
Le dépistage nécessite, pour une exécution et une interprétation correcte des procédures 
analytiques, la communication des données personnelles du nouveau-né (identification, 
antécédents sanitaires et médicaux) aux structures du système régional de dépistage néonatal 
(Maternité, Laboratoire de dépistage et de confirmation du diagnostic, Centres cliniques de 
référence). En outre, les cas de dépistage positif, pour lesquels le diagnostic a été confirmé, sont 
communiqués aux Registres régionaux et nationaux pertinents, dans le respect des mesures de 
sécurité et des précautions adéquates pour le traitement des données personnelles sensibles, 
comme l'exige le décret législatif italien 196/2003. 
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PERIODE DE STOCKAGE DES ECHANTILLONS 
Une fois le dépistage néonatal effectué, l'échantillon de sang est conservé à titre préventif pendant 
une période de deux ans auprès du Laboratoire régional de dépistage néonatal (stockage court) ; ce 
délai est considéré comme nécessaire pour la réalisation d'éventuelles actions de contrôle et de 
vérification de l'état de santé du nouveau-né. 
 
UN TEST SUPPLEMENTAIRE : L'ANALYSE GENETIQUE POUR LE DEPISTAGE NEONATAL DE LA 
MUCOVISCIDOSE 
La Mucoviscidose est la maladie héréditaire la plus fréquente dans notre population et elle est due 
à la présence, dans le patrimoine génétique individuel, de certaines « mutations » (= erreurs) 
spécifiques : la maladie survient chez 25% des enfants nés de parents qui sont tous deux porteurs 
sains (donc non affectés) d'une mutation. Afin de pouvoir détecter avec plus de certitude le plus 
grand nombre possible de sujets, le programme de dépistage néonatal de cette maladie exige la 
réalisation d'un test supplémentaire chez moins de 2 % des nouveau-nés, à savoir l'analyse du 
patrimoine génétique du nouveau-né à la recherche de mutations de la Mucoviscidose (test ADN de 
la Mucoviscidose). Ce second test, effectué uniquement chez les nouveau-nés présentant un risque 
accru de mucoviscidose, permet une identification plus rapide et plus sensible des nourrissons 
atteints de cette maladie ; il permet également d'identifier, dans certains cas, des enfants non 
malades qui sont simplement porteurs sains d'une mutation de la mucoviscidose, héritée 
obligatoirement de l'un des deux parents biologiques. Chaque fois qu'un nouveau-né porteur d'une 
mutation de la mucoviscidose est identifié, un test définitif (test de la sueur) est demandé au 
Laboratoire de dépistage néonatal, accompagné d'un entretien informatif avec les parents et réalisé 
par le personnel qualifié du Laboratoire de dépistage. Les parents se voient également proposer (et 
fortement recommander) la possibilité d'un conseil génétique et d'un test moléculaire pour la 
mucoviscidose, afin de mieux définir le patrimoine génétique individuel et le risque dit de couple 
(risque d'avoir des enfants atteints de la maladie lors de futures grossesses). 
Les parents qui, malgré l'importance de ce test supplémentaire, s'opposent à l'exécution du test 
génétique de la mucoviscidose dans l'échantillon de leur enfant, peuvent exprimer cette volonté 
auprès du personnel médical du département, qui en informera le Laboratoire de dépistage 
néonatal. Cependant, ils doivent être conscients, de manière responsable, que leur désaccord 
réduira considérablement la possibilité que leur enfant, s'il est malade, soit correctement identifié 
par le programme de dépistage, car l'impossibilité d'effectuer le test génétique prévu par le 
programme réduira considérablement la sensibilité (environ 15%) et la sécurité du dépistage. Pour 
cette raison, les parents seront invités à signer un formulaire spécifique. En tout état de cause, le 
dépistage néonatal de la mucoviscidose, qui est exigé par la loi, est encore effectué uniquement à 
l'aide de tests biochimiques (b-IRT, test de la sueur). 
 
QUELQUES INFORMATIONS IMPORTANTES A RETENIR 
Le dépistage est une activité importante de la médecine préventive qui peut éviter, ou réduire 
considérablement, les séquelles de certaines maladies congénitales ! 
 
Bien que des méthodes de laboratoire très sensibles soient utilisées, aucun programme de 
dépistage ne peut détecter tous les nouveau-nés malades dans la population dépistée. 
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Les programmes de dépistage sont conçus pour minimiser la gêne occasionnée au nouveau-né et 
les désagréments pour la famille : chez moins de 5,0 % de tous les nouveau-nés, il est nécessaire 
d'engager des procédures de dépistage (différemment graduées). 
 
Certains enfants doivent uniquement effectuer un contrôle de sécurité du premier test dont les 
résultats sont "douteux" ou lorsque, pour des raisons techniques, l'échantillon de sang était 
insuffisant pour une analyse précise. 
 
Un test de dépistage néonatal positif ne signifie pas que l'enfant est malade, il signifie simplement 
que des tests supplémentaires sont nécessaires. Cependant, il est essentiel que tous les nourrissons 
dont les résultats sont positifs soient contrôlés dans le cadre du programme de dépistage ! 
 
[Texte rédigé le 1.10.2018 par LRRSN]. 
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Région de Lombardie : Programme de dépistage néonatal 
 

Certification de la communication relative au « Dépistage Néonatal ». 

 
Je, soussigné(e) (nom et prénom) ……………………………………………………………… né(e) le 
……………………………. exerçant l'autorité parentale sur le nouveau-né (nom et prénom du nouveau-
né) …………………………………………………………….. auprès de l’Hôpital / Clinique 
………………………………………………………. Ville ………………………………………………………….  
 
Déclare  
 
avoir reçu le document informatif « Le dépistage néonatal en Lombardie » le ......................... et 
avoir compris son contenu. En particulier, je déclare avoir été informé(e) du fait que : 
 

✓ Le dépistage est une activité importante de la médecine préventive, obligatoire par la loi, qui 
peut éviter, ou réduire considérablement, les séquelles de certaines maladies congénitales ; 

✓ Bien que des méthodes de laboratoire et des technologies très sensibles soient utilisées, 
aucun programme de dépistage ne peut détecter tous les nouveau-nés malades dans la 
population dépistée ; 

✓ Les programmes de dépistage, bien que conçus pour minimiser la gêne occasionnée au 
nouveau-né et le désagrément pour la famille, nécessitent dans certains cas (test de 
dépistage positif) la réalisation de tests de contrôle spécifiques (un événement qui se produit 
dans moins de 5,0 % de la population néonatale totale) ; 

✓ Certains enfants doivent uniquement effectuer un contrôle de sécurité du premier test dont 
les résultats sont « douteux » ou en raison d'un « échantillon insuffisant » ; 

✓ Le protocole de dépistage néonatal de la mucoviscidose exige parfois un test génétique, mais 
les parents peuvent décider d'y renoncer (bien que cela puisse réduire considérablement la 
sensibilité du programme) ; 

✓ Il est essentiel que tous les nouveau-nés dont le résultat est positif soient soumis aux 
contrôles du programme de dépistage ; 

✓ Un test de dépistage néonatal positif ne signifie pas que l'enfant est malade, il signifie 
simplement que des contrôles supplémentaires sont nécessaires. 

 
Je déclare également que le Personnel Médical (pédiatre néonatal et/ou infirmier(e) autorisé(e)) a 
répondu de manière exhaustive à toutes les questions et à tous les doutes concernant les 
informations ci-dessus. 
 
Date …………………………….. 
Signature de la Mère ……………………………………… 
Signature du Père …………………………………………… 
 
Signature du Pédiatre Néonatal/Personnel de santé de référence ……………………………………………… 
 
Hôpital/Clinique et Service (dénomination) ………………………………………………… 
 
[Texte rédigé le 01.10.2018 par LRRSN]. 

Ce formulaire doit, à toutes fins utiles, être considéré comme une partie intégrante du dossier médical. 


