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PRATIQUE DES MATERNITES WALLONNES DANS LE PROCESSUS DE TRANSMISSION DE L'INFORMATION
D’UN DEPISTAGE NEONATAL POSITIF CONCERNANT UNE MALADIE METABOLIQUE HEREDITAIRE RARE

PETIT Pauline

RESUME

Introduction : Le test de dépistage néonatal permet lidentification de certaines erreurs
innées du métabolisme a un stade présymptomatique.Ll’annonce d’une maladie
métabolique rare représente un traumatisme majeur pour les parents du nourrisson. La
maniére dont elle est annoncée peut avoir des effets profonds a la fois chez le patient, mais
aussi chez le praticien. Les professionnels de la santé peuvent rencontrer des difficultés lors
de cette annonce.

Objectif : L'objectif de ce mémoire est d’analyser les pratiques des sages-femmes et des
pédiatres des maternités en matiere d’information et de communication d’un résultat positif
dans le cadre du dépistage systématique des maladies métaboliques rares.

Matériel et méthode : Cette étude est basée sur une approche qualitative a finalité

exploratoire utilisant des méthodes mixtes. La premiere méthode consistait en Ia
distribution d’un questionnaire destiné aux sages-femmes de 3 maternités. Quant a la
seconde méthode, il s’agissait d’entretiens individuels semi-directifs avec 12 professionnels :
6 sages-femmes en chefs et 6 pédiatres. Les méthodes choisies ont permis de mettre en
avant les forces et les faiblesses du processus d’information et d’annonce d’un dépistage
néonatal positif via I'analyse des expériences et connaissances de chacun ainsi que des
pratiques actuelles et recherchées. Les entretiens ont été retranscrits intégralement et ont
ensuite été analysés par theme.

Résultats et conclusion : La réalisation de ces deux enquétes nous a permis d’avoir une vue

d’ensemble du dépistage néonatal des anomalies métaboliques au sein d’une partie des
maternités wallonnes. Il ressort de cela que les connaissances des différents professionnels
sont souvent erronées ou bien incomplétes, que les équipes de sages-femmes ne sont pas
correctement informées quant a leurs obligations légales par rapport au programme de
dépistage néonatal. L'information relative a la réalisation du test de Guthrie représente une
étape primordiale de préparation psychique des parents dont I'enfant est atteint d’une
maladie métabolique rare.

Mots clés : Dépistage néonatal, Maladies métaboliques rares, Mauvaise nouvelle, Annonce,
Information



PRACTICE OF WALLOON MATERNITY HOSPITALS IN THE PROCESS OF TRANSMITTING INFORMATION
ON POSITIVE NEONATAL SCREENING FOR RARE HEREDITARY METABOLIC DISEASE

PETIT Pauline

ABSTRACT

Introduction: The neonatal screening test allows the identification of certain natural
metabolic errors at a pre-symptomatic stage. The announcement of a rare metabolic disease
represents a major trauma for the parents of the new-born. The way the diagnostic is
communicated can have deep effects on both the patient and the practitioner. Healthcare
professionals may encounter several difficulties when it comes to making this
announcement.

Objective: The aim of this thesis is to analyze the practices of midwives and pediatricians in
maternity hospitals in terms of information and communication of a positive result in the
systematic screening of rare metabolic diseases.

Materials and method: This study is based on a qualitative approach with exploratory

purpose using mixed methods. The first method consisted in the distribution of a
guestionnaire for midwives of 3 maternities. The second method was about having personal
and semi-direct interviews with 12 professionals: 6 midwives in chief and 6 pediatricians.
The methods chosen enabled the understanding of the strengths and weaknesses of the
information process of newborn screening announcement. The experiences and knowledge
of each one as well as current and desired practices were analyzed during this study. The
interviews were fully transcribed and sorted by topic.

Results and conclusion: The realization of the two surveys allowed us to have an overview of

neonatal screening for metabolic abnormalities in several Walloon maternity hospitals. It
appears that the knowledge of the different professionals is often incorrect or incomplete
and that the midwifery teams are not properly aware of their legal obligations regarding the
neonatal screening program. The information on performing the Guthrie test is an essential
step in the psychological preparation of parents whose child has a rare metabolic disease.

Keywords: Neonatal screening, Rare metabolic diseases, Bad news, Announcement,
Information



. Préambule

Ce sujet m’a été proposé par le Centre Interinstitutionnel régional wallon d’étude et de
traitements des Maladies Héréditaires du Métabolisme du CHU de Liege. L'équipe remarque
fréguemment que les parents arrivent angoissés, suite a I'appel téléphonique annongant un
résultat de dépistage anormal. Les parents sont parfois livrés a eux-mémes entre le moment
de I'annonce de la maladie et la premiére consultation en génétique. Il se peut alors que la

prise en charge initiale soit compliquée.

Elle souhaite avoir un apercu de comment et quand les parents sont informés des objectifs
du dépistage néonatal ainsi que sur les conséquences d’un dépistage positif. L'équipe du
centre souhaiterait donc faire le point sur les pratiques existantes actuellement dans le
cadre du processus de transmission de I'information, entre le résultat initial du dépistage
anormal, et I'annonce d’un diagnostic de maladie métabolique confirmé, dans les
différentes maternités de Wallonie affiliées au centre de dépistage néonatal du CHU de
Liege. Par apreés, des pistes d’amélioration seront envisagées afin d’optimaliser la qualité du

processus d’annonce d’un dépistage positif.

L'une de mes copromotrices, Madame Renson, a réalisé son mémoire sur le parcours et le
vécu des parents lors de l'annonce d’un diagnostic dans le cadre de son dipléme
interuniversitaire d’Approche transdisciplinaire des maladies génétiques a Paris. Elle a pu
mettre en évidence l'impact émotionnel que le processus d’annonce d’une maladie
métabolique rare peut avoir sur les parents (Renson, 2017). Ce travail s’inscrirait donc dans
la suite logique de cette recherche, afin d’améliorer ce qu’il se passe en amont de la

consultation d’annonce en génétique.

Bien que ce sujet ne concerne pas la discipline dans laquelle je travaille, il m’a paru trés
intéressant de me lancer dans ce projet. Dans ce mémoire réalisé dans le cadre de la finalité
de gestion, je souhaite faire émerger ce qui pourrait contribuer a améliorer I'annonce du
diagnostic dans le cadre du programme de dépistage néonatal en Fédération Wallonie-
Bruxelles. L'amélioration de I'annonce de la maladie est un enjeu partagé a la fois par les
patients et leurs proches et par I'équipe soignante. Une institution de soins voulant offrir des
services de qualité ne peut pas négliger I'information et I'annonce du diagnostic qui sont les

premieres étapes de la prise en charge d’un patient.



[I. Introduction

Les maladies métaboliques héréditaires rares:

Les maladies métaboliques héréditaires sont des erreurs innées du métabolisme résultant
d’'une anomalie des transformations biochimiques au sein de l'organisme. Elles sont
caractérisées par une défaillance enzymatique causant soit une accumulation de substrat
potentiellement toxique, suite a un défaut de dégradation ou bien par I'arrét de la synthése
d’un substrat nécessaire au fonctionnement de I'organisme (Hoffmann et al., 2010). Dans la
plupart des cas, elles sont héréditaires et se transmettent par mutation de I’ADN selon une

hérédité autosomique récessive (Saudubray et al., 2012).

L'Union européenne considere qu’une maladie est rare lorsqu’elle n’affecte pas plus d’une
personne sur 2000. Les maladies rares concernent 6 a 8% de la population, ce qui représente

entre 27 et 36 millions de la population de I'Union européenne (de la Paz et al., 2010).

Le dépistage néonatal des anomalies congénitales :

En 1961, le bactériologiste américain Robert Guthrie a mis au point une technique de dosage
de la phénylalanine, sur un prélévement de sang séché sur du papier buvard afin de détecter
la phénylcétonurie (Guthrie et al., 1963). Par apres, les programmes de dépistages ont élargi

progressivement le champ des maladies recherchées.

Le test de Guthrie est réalisé entre les 72 heures et 120 heures de vie de I'enfant. Ce test se
réalise au moyen d’un préléevement de sang capillaire au niveau du talon de I'enfant. Le sang
est ensuite appliqué sur une carte de papier collecteur en cellulose de coton et puis séché a

température ambiante pendant trois heures (CLSI, 2013; Public Health England, 2016).

Selon I’Organisation mondiale de la santé “le dépistage consiste a identifier de maniére
présomptive a l'aide de tests, d’examens ou d’autres techniques susceptibles d’une
application rapide, les sujets atteints d’'une maladie ou d’'une anomalie passée jusque la
inapercue. Les tests de dépistage doivent permettre de faire le partage entre les personnes
apparemment en bonne santé, mais qui sont probablement atteintes d’une maladie donnée
et celles qui en sont probablement exemptes. Ills n‘ont pas pour objet de poser un

diagnostic”. (Wilson & Jungner, 1968).



Le choix des pathologies incluses dans un programme de dépistage repose sur des critéres

définis en 1968 par I'Organisation mondiale de la santé (Wilson & Jungner, 1968).

Le dépistage néonatal est justifié lorsqu’un certain nombre de ces principes sont réunis :

1)
2)
3)
4)
5)
6)
7)
8)

9)

La maladie dépistée doit constituer une menace grave pour la santé publique.

Il doit exister un traitement d’efficacité démontrée.

Il faut disposer de moyens appropriés de diagnostic et de traitement.

La maladie doit étre décelable pendant une période préclinique.

Il existe un examen de dépistage efficace.

Il faut que le test utilisé soit acceptable pour la population.

Il faut bien connaitre I'histoire naturelle de la maladie.

Il faut que le choix des sujets qui recevront un traitement soit opéré selon des
critéres préétablis.

Il faut que le colt de la recherche des cas ne soit pas disproportionné par rapport au

co(t global des soins médicaux.

10) Il faut assurer la continuité d’actions dans la recherche des cas et non la considérer

comme une opération exécutée « une fois pour toutes ».

Qu’en est-il pour le dépistage des maladies métaboliques héréditaires rares?

Les maladies métaboliques héréditaires constituent une menace pour la santé publique, car

les conséquences sur le développement de I'enfant et sur sa qualité de vie sont graves :

retard mental, retard de croissance, etc. Bien qu’il n’existe pas de traitement qui méne a leur

guérison, le traitement - gu’il soit médicamenteux ou diététique - permet de stabiliser la

maladie et de réduire les effets néfastes. Les maladies peuvent étre repérées avant

I'apparition de symptémes (Toussaint et al., 2014). Le test de Guthrie est reconnu

internationalement comme la méthode de référence pour le dépistage des maladies

métaboliques héréditaires.



Politiques européennes :

Certaines maladies rares comme la phénylcétonurie et I'hypothyroidie congénitale font

I'objet d’un dépistage dans I’'ensemble de I'Europe.

Cependant, I'acces et la disponibilité des programmes de dépistage ainsi que les prises en
charge thérapeutiques aprés le diagnostic restent tres inégaux entre les différents états

membres (Eurordis, 2013).

En 2008, la Commission européenne a adopté une proposition de recommandation sur les
maladies rares afin de définir une stratégie globale pour les états membres de I'Union
européenne. Elle appelle a une collaboration accrue et une convergence des pratiques de
dépistages entre les différents pays membres afin d’assurer une égalité d’acces a la
prévention, au diagnostic et aux traitements (Commission of the European Communities,

2008).

Organisation du dépistage en Belgique :

Le dépistage néonatal des anomalies congénitales a été instauré dans notre pays en 1966 et
est généralisé dans les maternités depuis 1974. Il est régi par I’Arrété du Gouvernement de
la Communauté francgaise du 27 mai 2009 en matiere de dépistage néonatal des anomalies
congénitales en Communauté francaise. |l est proposé aux parents, mais il est non
contraignant, c’est-a-dire qu’il n’est pas obligatoire et qu’il peut étre refusé. Mais, le but
reste d'assurer la couverture de toute la population des nouveau-nés, sans aucune
distinction. En 2015, 58.369 naissances ont été couvertes par le programme de dépistage
néonatal des anomalies congénitales en Fédération Wallonie-Bruxelles (Dépistage Néonatal,

2015).
Le programme de dépistage néonatal détecte les anomalies suivantes:

e L’hypothyroidie congénitale.

e Certaines aminoacidopathies (la phénylcétonurie, les tyrosinémies, la leucinose,
I’hnomocystinurie).

e Les galactosémies.

e Certaines acidémies organiques.

e Certaines anomalies liées a |I'oxydation des acides gras.



Déroulement :

Le test de Guthrie est réalisé a la maternité trois jours aprés la naissance de I'enfant. Le
prélevement est ensuite analysé dans un des trois centres de dépistage agréés en Fédération

Wallonie-Bruxelles dans les 72 heures suivant la réception de celui-ci.

Lorsqu’un résultat est anormal, le centre de dépistage informe immédiatement le médecin
de liaison de la maternité. C'est a ce dernier qu’il incombe de prendre contact avec les
parents afin de les informer de la suspicion d’'une anomalie sérieuse et de la nécessité de

réaliser un test de contrdle (test diagnostique).

Si le diagnostic est confirmé, les parents sont rapidement référés en consultation dans un
des centres de prise en charge des maladies métaboliques rares. Il en existe cing agréés par

I'INAMI en Fédération Wallonie-Bruxelles.

Lors de cette consultation, les parents et I’enfant rencontrent I’équipe pluridisciplinaire du
Centre des Maladies Métaboliques Héréditaires Rares. Cette équipe est composée de
plusieurs disciplines médicales et paramédicales : un diététicien, un psychologue, un
assistant et/ou infirmier social et enfin un médecin métabolicien. Lors de ce premier
entretien, I'’équipe donne des explications sur la maladie et sur le traitement a débuter
directement. Le suivi se fera tout au long de la vie, initialement de maniére rapprochée et

ensuite de plus en plus espacée (Renson, 2017).

L'information des parents :

L’association francaise pour le dépistage et la prévention des handicaps de I'enfant insiste
sur le fait que les parents doivent absolument bénéficier d’une information sur I'objectif et
la nature des prélévements réalisés. Or, les parents n’ont pas les mémes attentes en matiere
d’information. Certains se contentent d’'un minimum d’information tandis que d’autres
veulent en savoir davantage sur le dépistage néonatal et sur les maladies dépistées. Il est
donc important d’ouvrir le dialogue avec les parents avant la réalisation du test de

dépistage, en tenant compte de toutes ces particularités ( AFDPHE, 2017).

Des experts de I'Union européenne ont publié en 2012 un document relatif a I'évaluation
des pratiques de dépistage néonatal de la population pour les maladies rares dans les états

membres. Le chapitre traitant de la facon dont un programme de dépistage devrait étre



exécuté nous intéresse tout particulierement. Selon les experts, la qualité d'un programme
dépend du déroulement de chaque étape dont la transmission d’informations aux parents.
IIs insistent sur le fait que tous les parents doivent recevoir au préalable des informations
appropriées quant a l'objectif et la nature de l'intervention ainsi que sur la possibilité de

résultats inattendus.

Fournir des informations de qualité permet de recueillir le consentement éclairé des parents
pour la réalisation du test de Guthrie. Cette information devrait commencer de préférence
pendant la grossesse et étre répétée avant le prélevement sanguin a la maternité (Cornel et
al.,, 2012). Le role des sages-femmes est essentiel dans I'information ainsi que dans la

réalisation du dépistage néonatal.

Des directives générales ont été émises par la société internationale pour le dépistage
néonatal. lls insistent également sur le fait que le public devrait étre bien informé des
programmes de dépistage et que dans la mesure du possible des informations écrites
devraient étre données aux parents avant le test (International Society for Neonatal

Screening, 2017).

Davis et ses collaborateurs (2006) ont démontré que les parents avaient des connaissances
limitées sur le dépistage néonatal. D’apres cette étude, les parents veulent recevoir des
informations, de préférence orales, breves et précises sur le dépistage et sur ses avantages,
mais aussi sur le fait qu’ils peuvent étre amenés a refaire le test en cas de résultats

anormaux.

L’annonce d’un résultat positif du point de vue du patient et de sa famille :

Cette information se fait le plus souvent par appel téléphonique, mais la réaction des
parents peut-étre difficile a anticiper. Bien que cette information concerne un résultat de
dépistage, a confirmer ou infirmer par un test diagnostique, elle est souvent vécue par les
parents comme une premiére annonce diagnostique. Une mauvaise nouvelle peut se définir
comme étant une information qui va changer de maniére radicale et négative la vision que le
patient se fait de son avenir (Buckman, 1984). Toute mauvaise nouvelle a donc de graves

conséquences pour le patient ainsi que pour son entourage.



L'annonce se réalise de maniere progressive au cours de divers entretiens, il s’agit d’un

processus qui s’inscrit dans le temps.

Quelle qu’ait été la qualité de son énonciation, cette premiére annonce est chargée d’un
potentiel traumatisant (Gargiulo et al., 2006). Pour les parents il s’agit d’'une rupture du
projet de vie qui constitue une blessure narcissique profonde remettant en cause l'identité

de la cellule familiale en détruisant I'idéal de I’enfant révé (Gautheron et al., 2008).

Lorsque I'anomalie métabolique est découverte et annoncée en période postnatale, elle
confronte les parents a une onde de choc déstabilisant leurs reperes et amene une
multitude de questions et d’inquiétudes quant au devenir de leur enfant (Lubienski et al.,
2014). L'annonce d’une maladie grave représente un moment crucial de la prise en charge
du patient (Ligue nationale contre le cancer). La qualité de celle-ci va en effet dépendre de la
relation qui se crée entre le patient et le médecin, mais aussi de la coordination de

I’ensemble des praticiens qui encadrent le patient (Bettevy et al., 2006).

L’annonce d’un résultat positif du point de vue du médecin:

La loi du 22 ao(t 2002 relative aux droits du patient mentionne que le médecin doit
communiquer au patient toutes les informations nécessaires a la compréhension de son état
de santé et de son évolution. Cette loi stipule également que la personne doit étre tenue
dans l'ignorance du diagnostic, si telle est sa volonté. C'est au médecin référent de la
maternité qu’il incombe d’informer les parents d’un résultat de dépistage suspect et qu’un

contréle doit étre rapidement réalisé.

Communiquer une mauvaise nouvelle est l'une des taches les plus difficiles pour un
médecin. Le praticien doit écouter, mais aussi s’exprimer de maniere simple et avec
précision, sans se réfugier derriere un jargon médical. Cette annonce implique que le
médecin se montre empathique et compatissant, mais aussi disponible pour les parents
(Gautheron et al.,, 2008). L’annonce constitue un stress important voir une source

d’épuisement professionnel pour les praticiens (Shanafelt, 2012).

L'art d’annoncer une mauvaise nouvelle est rarement enseigné, malgré son importance
évidente et peut donc amener a des situations d’inconfort (Vandekieft, 2001). Etant donné

gue cette compétence n’est pas enseignée de maniére systématique pendant leurs cursus



académiques, les médecins apprennent généralement a annoncer une mauvaise nouvelle
par le biais d’essais-erreurs ainsi qu’en observant les médecins plus expérimentés (Colleti et

al., 2001).

Il n"existe pas de recette type pour réaliser I'annonce. Toutefois, il est pourtant possible
d’annoncer une telle nouvelle de maniere claire et avec compassion. Il existe des cadres
théoriques appropriés qui peuvent guider les professionnels tel que le protocole d’annonce
SPIKES de Buckman (Gillotti et al., 2000). Cette stratégie d’annonce est destinée aux
soignants et comprend six étapes : la mise en place du cadre de I’entretien, I'exploration des
perceptions du patient, I'invitation a I'annonce, I'exploration des connaissances du patient et

ensuite de ses émotions et enfin la synthése et la stratégie de soins (Buckman, 2005).

Communiquer un diagnostic représente une étape cruciale qui peut avoir une importance
significative sur la fagon dont la maladie sera vécue par le patient. En effet, la relation
thérapeutique entre le patient et I’équipe soignante se construit dés ce moment. La maniére
d’annoncer cette mauvaise nouvelle va influencer divers parameétres: la confiance envers
I’équipe soignante, la compliance au traitement et au suivi, I'attitude face a la maladie
(Deschaintre et al., 2003). La maniere d’annoncer la maladie peut avoir un effet profond sur
les parents ainsi que sur le professionnel de santé. Une communication bien structurée et

orchestrée peut avoir un effet thérapeutique positif (Narayanan et al., 2010).

Pratiques a I’étranger :

La réflexion sur l'information des parents quant au dépistage néonatal des maladies
métaboliques s’est organisée et mise en pratique dans beaucoup de pays. De nombreux

guides pratiques sont mis a disposition des professionnels de la santé et des parents.

Dans le monde anglo-saxon, chaque systeme de santé a développé des sites internet axés
sur le dépistage néonatal. Les parents peuvent y retrouver de nombreuses informations sur
chacune des maladies dépistées, mais aussi sur les résultats et sur le systeme de dépistage

(NHS, 2018 ; Newborn Screening Ontario, 2018).



lIl.  Problématique et objectifs

Question de recherche :

La question que nous allons nous poser est la suivante : « Quelles sont les forces et
faiblesses dans le processus de transmission de I'information et d’annonce d’un dépistage

néonatal positif d’'une maladie métabolique héréditaire rare? »

Objectif principal :
Analyser les pratiques des sages-femmes et des pédiatres des maternités en termes

d’information et de communication d’un résultat positif dans le cadre du dépistage

systématique des maladies métaboliques rares.

Objectifs secondaires :

-  Comprendre et préciser |'organisation du dépistage néonatal et ses différentes
étapes.

- Evaluer les connaissances du personnel des maternités quant au dépistage néonatal
des maladies métaboliques rares (législation, déroulement du dépistage néonatal).

- Identifier les outils disponibles pour l'information et la formation de ces
professionnels et évaluer leur adéquation et leur utilisation effective.

- Evaluer la mise en application du protocole du programme de dépistage des
anomalies congénitales (A.R 22/05/2014) et comprendre les causes de
dysfonctionnements éventuels et/ou d’'une mauvaise mise en application.

- Préciser les modalités optimales d’information sur le dépistage néonatal et
d’annonce d’une anomalie métabolique congénitale.

- Dégager des pistes d’amélioration quant au dispositif d’information et d’annonce

utilisé actuellement dans les maternités afin de remédier aux éventuelles faiblesses.



IV. Matériel et méthodologie

Type d'étude :

Cette étude est de type qualitatif a visée exploratoire. Elle se veut aussi descriptive pour
mieux comprendre la réalité du terrain. Cette recherche sera fondée sur un mode inductif
étant donné que nous n’avons pas posé d’hypothese de départ. Nous cherchons a mieux
comprendre ce qu’il se passe avant la consultation des parents et de I'enfant dans le centre
de prise en charge des maladies métaboliques. Ce type d’étude nous semble étre le plus
adapté afin de répondre a notre question de recherche et permet également de réaliser
notre recherche dans le temps imparti. La méthode choisie permettra de mettre en avant
les forces et les faiblesses du processus d’information et d’annonce d’un dépistage néonatal
positif via I'analyse des expériences et connaissances, des pratiques actuelles et

recherchées.

Population étudiée :

Cette recherche est composée de deux populations distinctes : d’'une part de sages-femmes
et d’autre part des pédiatres référents de la maternité. Les différents professionnels ont été

choisis en fonction de leur disponibilité a participer a un entretien.

A. Critere d’inclusion :
- Les pédiatres et sages-femmes travaillent dans une maternité wallonne qui
collabore avec le centre de dépistage agréé du CHU de Liege.
- Les sages-femmes qui réalisent les consultations prénatales seront également
incluses.
- Les médecins spécialistes et les sages-femmes en chef ayant répondu

positivement a ma demande d’enquéte.

B. Critere d’exclusion :

- Refus de participation
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Echantillon :

L’échantillon étudié a été sélectionné par une méthode non probabiliste de commodité.
Le laboratoire de génétique biochimique du CHU nous a fourni une liste des hopitaux
collaborant avec le centre agrée de dépistage du CHU de Liége. C’'est sur cette base que nous
avons constitué I’échantillon. Nous avons contacté I'ensemble des médecins référents ainsi
gue les sages-femmes en chef des 15 hopitaux wallons repris sur la liste. Nous cherchions a
obtenir un échantillon le plus large possible afin de maximiser la diversité des profils. Nous
avons essayé de tendre vers la saturation de I’échantillon. Nous nous sommes arrétés
lorsque I'ajout de nouvelles données n’occasionnait plus une meilleure compréhension du
phénoméne étudié. Il est possible de se référer a la liste des hopitaux participants en

annexe 3.

Matériel :

Nous avons utilisé deux méthodes de collecte des données différentes afin de réaliser cette
étude. En premier lieu, nous avons distribué des questionnaires. Ceux-ci étaient destinés aux
équipes de sages-femmes et ont pour but de les questionner sur leurs pratiques
guotidiennes quant au dépistage néonatal. Les questionnaires ont été élaborés sur base des
objectifs que nous avons formulés avec |'équipe de génétiqgue métabolique. Notre
guestionnaire a été corrigé et amélioré par I'équipe de génétique métabolique du CHU de
Liege. De surcroit, une lettre d’information reprenant les objectifs principaux de I'étude a

été remise avec chacun des questionnaires.

En second lieu, le reste des données ont été recueillies par le biais d’interviews individuelles
semi-directives. Deux guides d’entretien ont été réalisés afin de mener de fagon optimale
les entrevues. La lecture d’articles scientifiques ainsi que les objectifs que nous avions définis
nous ont aidés a la réalisation de ces derniers. Le guide d’entretien des sages-femmes en
chef est plus axé sur I'information et sur I'organisation du dépistage a la maternité et/ou au
domicile. Tandis que celui des pédiatres se focalise sur I'annonce d’un résultat anormal
concernant une maladie métabolique héréditaire rare. Il s’agit généralement de questions
ouvertes pour permettre a la personne interrogée d’exprimer ce qu’elle souhaite.

L'entretien se termine par une synthése des réponses données par la personne.
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Les données ont été récoltées avec le souci permanent de ne pas influencer le discours des
participants et ont été traitées dans le respect de I'anonymat et de maniére confidentielle
conformément a la loi du 8 décembre 1992 relative a la protection de la vie privée. Les
personnes participant a I'’étude ont signé un formulaire de consentement afin de marquer

leur accord de participation et I'autorisation d’enregistrement de I'entrevue.

Planification et collecte des données :

En vue d’atteindre nos objectifs, nous avons structuré notre recherche en deux étapes

successives.

Tout d’abord, nous avons contacté les trois maternités dans lesquelles nous voulions
déposer des questionnaires. Suite a I'accord des maternités, les questionnaires ont été
distribués en mains propres dans le courant du mois de mai. lls ont été récupérés un mois

plus tard.

Ensuite, fin mai, nous avons pris contact par courrier électronique avec les différents
professionnels afin de les solliciter pour la recherche en cours. Un rappel a été envoyé aux
personnes n’ayant pas répondu dans les 10 jours. Les rendez-vous pour les entrevues ont été
fixés en fonction de la disponibilité des différentes personnes. Les entretiens se sont
déroulés entre les mois de mai et juillet. Les entrevues se sont déroulées dans des piéces

isolées au sein du service de I'intervenant.

Traitement des données et méthode d’analyse :

Les entretiens ont tout d’abord été intégralement retranscrits sur un fichier Word. Ensuite,
une premiere lecture a été effectuée afin d’avoir une vue globale de la situation. Une
deuxieme lecture plus approfondie nous a permis de sélectionner des themes précis et de
les regrouper. Un travail de comparaison entre les différents entretiens a permis de réaliser
un classement thématique des extraits de discours. Les catégories utilisées étaient
semblables aux catégories des guides d’entretien avec des sous-catégories supplémentaires.

Pour terminer, nous avons rédigé une synthése d’observations pour chaque theme.
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Controles de qualité :

Des guidelines ont été utilisés pour le respect des criteres de qualité en analyse qualitative et

ont permis I’évaluation du travail tout au long de cette phase (Malterud, 2001).

Aspects réglementaires et éthiques :

L’étude n’entre pas dans le cadre de la loi du 7 mai 2004 relative aux expérimentations sur la
personne humaine. Le projet d’étude a été accepté par le comité d’éthique du CHU de Liége

en date du 22 mars 2018 (annexe 1 et 2).

Une lettre d’information reprenant les objectifs principaux de I'étude a été remise a toutes
les personnes faisant partie de I’échantillon. Chaque personne était tenue de donner son
consentement éclairé par écrit avant sa participation a I'étude (annexes 7 et 8). La
confidentialité des données a été garantie et les comptes rendus ne sont pas associés aux
répondants afin d’éviter toute identification. Les questionnaires sont anonymes et seront,

une fois I'étude terminée, stockés dans un endroit sécurisé et ensuite détruits.
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V. Résultats

A. Résultats des questionnaires destinés aux sages-femmes :

1) Distribution de I"échantillon :

Au total, 40 questionnaires ont été récoltés a travers les différentes maternités. Le taux de

participation global est de 50%.

Graphique 1 : Distribution de I'échantillon

® Nombre de questionnaires
regus

B Nombre de questionnaires
' distribués

2) Caractéristique descriptive de |’échantillon :

Les 40 répondants comptaient en moyenne 17 années de pratique professionnelle. La sage-
femme la moins expérimentée comptait une année d’ancienneté et la plus expérimentée en
comptait 39. La composition de I'échantillon est homogéne, toutes les catégories

d’ancienneté sont représentées a part plus ou moins égales.
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Tableau 1 : Expérience professionnelle

Expérience professionnelle Fréquence Pourcentage
0-5 ans 7 17.5

6-10 ans 10 25

11-15 ans 4 10

16-20 ans 2 5

21-25 ans 5 12.5

26-30 ans 6 15

>30ans 6 15

3) Connaissances des sages-femmes a propos du dépistage néonatal des maladies

métaboliques héréditaires rares :

A travers cette variable, nous voulons évaluer les connaissances des sages-femmes quant au
dépistage néonatal. Ce dernier est proposé systématiquement a tous les nouveau-nés dans

chaque maternité belge.

87,5% des sages-femmes pensent qu’a I'heure actuelle tous les nouveau-nés belges sont
dépistés pour les maladies métaboliques. 95% de |’échantillon considéere que le dépistage est
systématique. Certaines d’entre elles ont précisé que ce test de dépistage était proposé

systématiquement, mais qu’il n’était pas obligatoire.
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Graphique 2: Pathologies recherchées dans le test
de dépistage
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Seules trois des 13 pathologies recherchées dans le programme de dépistage néonatal sont

citées par les sages-femmes. La mucoviscidose, I'hyperplasie des surrénales et le déficit en

G6PD étaient fréquemment cités. Cependant, ces maladies ne sont pas systématiquement

incluses dans les tests de dépistage de chaque hopital. Leur dépistage est facultatif étant

donné qu’elles ne font pas partie des anomalies reprises par I’Arrété du Gouvernement de la

Communauté francaise du 27/05/2009.

4) Information des parents :

Graphique 3 : Moment de l'information
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la maternité  projet de naissance  préléevement test a domicile)
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Les parents sont le plus souvent informés du dépistage néonatal durant leur séjour a la
maternité. Les mamans participant aux consultations prénatales de la 24°™ ou 36°™
semaine sont informées durant I'une de ces consultations de la réalisation du test de Guthrie
entre le 3*™ et 5°™ jour apreés la naissance.

Différents professionnels se chargent de cette annonce : dans 95% des cas, ce sont les sages-
femmes qui informent les parents. Selon 13 répondants, c’est parfois le pédiatre qui
s’occupe de donner des informations. Quatre autres répondants spécifient que c’est le
gynécologue qui donne l'information sur le dépistage néonatal.

L'information est délivrée de plusieurs maniéres. Pour 27 des répondants, elle se donne de
facon orale a deux moments clés: en consultation prénatale et pendant le séjour a la
maternité. Un support écrit est remis dans deux des maternités questionnées, il s’agit du
fascicule « le dépistage néonatal », édité par 'ONE (annexe 10). Le plus souvent, la remise
de document se fait en prénatal ou bien le jour de la naissance. La maternité qui ne remet
pas ce feuillet montre un film en consultation prénatale, qui aborde le séjour a la maternité.
Le service dispose pourtant de ce feuillet, mais il ne fait pas partie du package de documents

remis. Une des répondantes nous a avoué oublier de le distribuer.

Les informations orales reprennent en général :

Le but du test de Guthrie.

Les pathologies recherchées.

Le délai et les modalités de la réception des résultats.

Le risque de recours a une 2°™¢ analyse.

Certaines sages-femmes préférent ne donner que des bréves explications. D’autres n’en

donnent pas du tout pour les raisons suivantes :

= Afin de ne pas affoler les jeunes parents.

= Cariln’yapas de demande d’information des parents.

= Carun fascicule est distribué.

= Car les parents recoivent beaucoup d’informations a propos de I'accouchement, de

I'allaitement et du séjour, ce qui représente des préoccupations plus importantes.
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5) A la_question « pensez-vous gque l'on doit systématiquement remettre une

information écrite aux parents ? »

80% des participants pensent qu’il faut remettre automatiquement une brochure explicative
aux parents. Les parents sont dans une situation d’excitation, de stress, de fatigue et
n’assimilent pas toujours toutes les informations recues. Cela permet aux parents d’étre
acteurs de la prise en charge de leur nouveau-né et cela leur donne I'occasion de relire les
fascicules a téte reposée. De plus, certaines sages-femmes ne maitrisent pas toutes les
informations ou manquent de précision dans I'information qu’elles délivrent.

Pour huit répondants, il ne serait pas nécessaire de donner systématiquement un document
écrit, car cela engendre plus de stress qu’il ne faut alors que dans la majorité des cas

I'enfant n’a rien.

6) Roles en tant gue sage-femme :

Pour cette question ouverte, les professionnelles donnaient plusieurs réponses, dont voici la

fréquence.

Graphique 4 : Roles de la sage-femme

Réle d'information 90%
Réalisation du test _ 40%
Rassurer les parents _ 22,50%
Role d'éducation _ 17,50%

Vanter les qualités du test de dépistage . 5%

S'assurer que tous les enfants soient dépistés 2,50%

7) Obligations légales :

24 sages-femmes ne savaient pas si elles avaient des obligations légales quant au dépistage

néonatal. 10 participantes pensent qu’il n’y a pas d’obligation légale et cinq d’entre elles
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spécifient qu’il ne s’agit pas d’un test obligatoire. Six sages-femmes ont donné une réponse

partielle.
Graphique 5 : la sage-femme a-t'elle des
obligations légales quant au dépistage néonatal?
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8) Besoin de formation des sages-femmes :

50% de I’échantillon estime avoir des connaissances suffisantes afin d’informer les parents
sur le dépistage néonatal ainsi que sur les pathologies recherchées. 40% considerent ne pas
avoir les connaissances suffisantes et 10% affirment ne pas avoir les connaissances

suffisantes.

95% de I'’échantillon souhaiterait avoir plus d’informations a ce propos sous format papier
ou en formation. Seules deux sages-femmes ne souhaitent pas avoir d’informations

supplémentaires par manque de nécessité.

9) Amélioration du processus d’information :

A la question « Comment pourrait-on améliorer le processus d’information donné aux

parents dans le cadre du dépistage néonatal ? » les sages-femmes ont répondu :

» Donner plus d’informations en pré-partum.
» Etre mieux formée pour mieux recevoir les parents.
» Compléter le fascicule édité par 'ONE avec les points suivants : le délai d’attente, les

maladies dépistées, I'apres dépistage.
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Prendre le temps de répondre aux questions des parents.
Créer une brochure pour toutes les maternités collaborant avec le CHU.

Aborder le sujet dans le carnet de naissance de I'enfant.

YV V V V

Le pédiatre recontacte les parents lui-méme en cas de test de contréle.

Une des sages-femmes préconise une annonce orale plutét qu’un courrier. En effet, un

courrier en cas de résultats anormaux est anxiogéne pour les parents et assez impersonnel.

Une autre évoque la nécessité de connaitre le caractére urgent ou non, grave ou non du test
de contrdle, car il est impossible pour elle d’expliquer aux parents pourquoi on réalise un
nouveau prélévement. Elle trouve également que ¢a devrait étre au pédiatre de recontacter

les parents.

B. Résultats des interviews semi-dirigées :

Sur base des entretiens enregistrés et retranscrits, une analyse de |'expérience et de
I’expertise des pédiatres et des sages-femmes en chef est recherchée. Comme la recherche
est axée sur les processus d’information et d’annonce, les résultats de la collecte des
données sont divisés sur base de plusieurs catégories. Des extraits d’interviews pertinents
provenant des différents professionnels sont insérés en italique afin de mettre I'accent sur
leurs expériences personnelles. Six pédiatres et six sages-femmes en chef ont participé aux

interviews.

a. Résultats des interviews semi-dirigées avec les sages-femmes en chef :

= Information sur le test de dépistage néonatal des maladies métaboliques :

De facon générale, le sujet est abordé lors des séances prénatales qui évoquent le séjour a la
maternité et/ou au domicile. Deux maternités ont décidé de distribuer le fascicule de 'ONE

concernant le dépistage néonatal lors des consultations prénatales.

« On leur expliqgue comment va se passer leur séjour a la maternité et on leur donne les
fascicules. Ce qui leur laisse un peu de temps avant d’arriver, de pouvoir les lire et s’en
imprégner. Et a ce moment-la, on se rend compte que les parents sont parés au dépistage et

sont plus a I'aise par rapport a tout. Ills savent vers ou ils vont. »
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Trois autres maternités remettent la brochure le jour de la naissance, ce qui peut alors poser

probleme :

« On leur donne tellement de fascicules et en plus ce n’est pas le bon moment pour les
remettre, car ils viennent d’étre parents, ils n’'ont qu’une chose en téte c’est de s’occuper de
leur bébé, et tout tourne autour de cet enfant. Et en plus, avec le séjour raccourci, les
informations tombent toutes en méme temps. Le 1° jour, on a toutes les infos sur
éme

I'allaitement, les soins et le 2°"" jour, toutes celles pour la sortie. Et les parents, ils sont noyés

dans cette information. Donc oui, ils la recoivent, mais je ne suis pas sire qu’ils la lisent. »

Une maternité ne remet pas le feuillet de I'ONE de maniere systématique aux parents. Ceux-
ci peuvent tout de méme s’en procurer un exemplaire dans le présentoir, a I'entrée du

service.

Généralement, la veille du prélevement, le pédiatre avertit les parents de la réalisation du
test. Avant de réaliser le prélevement, les sages-femmes rappellent les maladies dépistées et
informent les parents du délai de réception des résultats ainsi que la possibilité d’étre
rappelé pour un test de contréle. Une sage-femme en chef a soulevé que I'information était

fort succincte et que selon elle, c’était la base du probléme.

« Avant de faire la prise de sang, je leur dis qu’on a beaucoup de rappels et que donc si on les
contacte pour un contréle qu’ils ne s’inquietent pas trop vite. Que simplement parfois c’est

parce qu’on était un peu trop tét, ou que le taux aurait été normal a J4, mais on est a J3. »

= Organisation vers le domicile :

Lorsque le test de Guthrie est effectué au domicile, le personnel de la maternité prend
contact avec la praticienne indépendante afin de solliciter ses services et d’ainsi assurer un

suivi respectant les délais imposés.

=  Problématique rencontrée :

Deux autres sages-femmes en chef nous ont confié qu’auparavant elles se chargeaient de
recontacter les parents, elles ont cependant décidé d’arréter, car cela ne fait pas partie de

leurs attributions.
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« Avant quand c’était avec les autres pédiatres, parfois c’est moi qui rappelais les gens en
disant de venir et puis un moment donné j’ai dit que ce n’était pas a moi d’expliquer ¢a. Je
n’ai plus voulu et c’est pour ¢a qu’on a changé et qu’une pédiatre est devenue la référente de

la maternité pour les tests de contréles. »

b. Résultats des interviews semi-dirigées des pédiatres :

=  Caractéristique de I’échantillon :

Les six répondants comptaient en moyenne 14 années de pratique professionnelle.

» Information sur le test de dépistage néonatal des anomalies métaboliques :

En ce qui concerne l'information donnée aux parents, il semblerait que les pédiatres
abordent le sujet avec les parents : soit le premier jour de vie de I'enfant ou soit le jour de la
sortie de la maternité. lls les préviennent alors de la réalisation du prélévement. En général,
ils annoncent aux parents qu’une prise de sang doit étre effectuée afin de dépister des
maladies rares. Si jamais il y avait un souci, les parents sont reconvoqués. Les pédiatres ne

préferent des lors pas entrer dans plus de détails.

« Si, on explique en gros plus les hypothyroidies, car les gens connaissent, la mucoviscidose,
la c’est tout juste. Mais alors, on n’entre pas dans les détails des acides aminés, car ¢a ne
leur dit absolument rien. Je dis que de toute facon si on les dépiste, c’est qu’on sait les traiter

au sinon il n’y a aucun intérét. »

« Je ne sais pas si ¢a sert d’étre plus complet, il faut rester vague ... si on rentre dans les

détails, les pauvres, ils vont se décomposer la. »

Une pédiatre insiste sur le fait que cette information devrait étre donnée avant. « De toute

facon, ils n’entendent pas ce genre de chose, ils sont dans la découverte de leur bébé. »

=  Organisation du prélévement a domicile :

Un seul pédiatre ne fait pas partie des hopitaux participant a I'étude pilote concernant les
sorties précoces. La majorité des meres rentrent a leur domicile 48h apres leur

accouchement. Le test de Guthrie se réalise de plus en plus a domicile entre le 3°™ et le 5°™¢
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jour de vie de I’enfant. Des hdpitaux collaborent avec des sages-femmes libérales tandis que

d’autres hopitaux disposent d’un service a domicile attaché a I’hopital.

Une pédiatre mentionne qu’elle rencontre régulierement des problémes avec certaines
sages-femmes indépendantes qui ne réalisent pas le test dans le délai prévu ou qui oublient
d’envoyer le test. Depuis peu, les sages-femmes a domicile disposent d’enveloppes
affranchies qu’elles envoient directement au laboratoire du CHU de Liege. Ce systéme a

permis une transmission plus réguliére des papiers buvards.

Le secrétariat d’'une maternité appelle systématiquement les meres afin de s’assurer que la

sage-femme a réalisé le test.

Méme s’il y a eu des expériences difficiles au début de la mise en place des retours précoces,
il semblerait que cela fonctionne de mieux en mieux. Les 6 professionnels interrogés ont

répondu a I'unanimité qu’ils étaient satisfaits de cette organisation.

Lorsque le test présente des résultats anormaux, un test de controle est prévu dans les jours
suivants. Dans ce cas, les maternités fonctionnent toutes différemment, les prélévements
sont parfois réalisés en consultations, en néonatologie, au laboratoire ou bien parfois a la

maternité.

=  Annonce d’un résultat anormal :

Lors de I'annonce d’un résultat anormal, c’est généralement le pédiatre qui se charge
d’entrer en contact avec les parents de I'enfant. Un seul pédiatre nous confie qu’une
infirmiere de néonatalogie se charge de contacter les parents lorsqu’il s’agit d’un contréle
moins urgent. Devant une urgence vitale, c’est systématiquement le pédiatre qui appelle les
parents et qui leur demande de venir le jour méme afin de réaliser le préléevement de
contréle. Les médecins se montrent plutot rassurants en expliquant aux parents que dans la

majorité des cas, les controles reviennent normalisés.
« Je leur demande toujours si I’enfant va bien dans un premier temps. »

« J’estime que ¢a ne sert a rien non plus de les stresser outre mesure. Mais par contre on les

sensibilise sur le fait de revenir. »
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« Je mets I'accent sur le fait que c’est une suspicion, que les taux ne sont pas trés élevés, donc

que c’est juste un contréle. »

Les six pédiatres prononcent le nom de la maladie suspectée lors de I"appel téléphonique.

Mis a part lorsqu’il s’agit d’éléments plus spécifiques.

« Mais ce qui est plus compliqué, ce sont les contréles de leucine, de tyrosine, de biotinidase,

les parents tombent raides morts. »

A la question « y-a-t-il des points a ne surtout pas aborder au téléphone? », les pédiatres ont
tendance a ne pas entrer dans les détails de la maladie ainsi que ses répercussions si les

parents ne posent pas de questions.

« Ca dépend de l'interlocuteur qu’on a au bout du téléphone, car il y a des gens qui sont trés
inquiets et qui vont poser des questions et on est obligé de donner plein d’explications.

D’autres qui n’en posent aucune. »

« Non je ne m’étends pas. S’ils me posent des questions, j’'y réponds. En fait, ce que je dis
souvent, c’est que ¢a se soigne et qu’il ne faut pas trop se tracasser. Néanmoins, des gens se

font du souci quand méme ! »

« Déja, parce que ¢ca m’est déja arrivé et que j’ai di ‘rattraper la mayonnaise’ comme on dit
communément. Par exemple, quand je suis en vacances et que des collégues commencent a
parler de retard mental. Il faut faire attention quand on met de telles choses en téte.

Finalement, on ne sait méme pas si cela va se révéler positif ! »

Tres souvent, lorsqu’il s’agit d’une maladie métabolique qui nécessite une prise en charge
spécifique, le médecin relaie I'information a I'équipe de génétique métabolique du CHU de
Liege. Un rendez-vous est programmé trés rapidement. C'est alors I’équipe pluridisciplinaire

du CHU qui annonce le diagnostic de maniere compléte aux parents.

Deux pédiatres nous confient solliciter immédiatement le centre de génétique lorsqu’il s’agit
d’un cas spécifique. Le médecin métabolicien se charge alors d’annoncer la maladie aux

parents

« Ma premiere réaction, c’est de prendre mon téléphone et de voir avec I'équipe du CHU ce

que je fais dans ce cas. C’est peut-étre la solution de facilité. Cependant, ils vont mieux me
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dicter I'attitude a adopter. Et pour les parents, avoir un avis éclairé constitue la meilleure

chose. »

Une maternité envoie un courrier postal en plus de I'appel téléphonique. Il s’agit d’une lettre

standard qui annonce que le test de Guthrie montre un élément a recontroler.

« En général, on ne dit pas lequel, car ensuite ils vont sur internet et c’est la folie a ce niveau-

la. »

Deux pédiatres nous ont fait part d’annonces problématiques. Le premier nous parle d’un
cas avéré de mucoviscidose qu’il a di gérer au début de sa carriere. Il connaissait bien la
maman de I'enfant diagnostiqué. De plus, celle-ci était infirmiére et comprenait exactement

de quoi il s’agissait.

« Et donc j’avais vraiment essayé de faire au mieux, enfin on essaye toujours de faire au
mieux. J’avais sonné plusieurs fois au CHU en attendant les résultats de génétiques alors que
j’étais en congé. Ensuit,e la mére m’avait sonné en me disant qu’ils ne voulaient pas lui
donner les résultats, et a juste titre. ... En la rappelant au téléphone, elle me dit : « C’est
positif hein ? ». Alors on est mal a I'aise a I'autre bout du fil, on n’a pas envie de lui dire la
vérité. Alors, je lui ai dit : « Viens on va en discuter ». Et elle ajoute : « C’est positif, je le sais ».
Et alors la je ne vais pas lui dire non. J’avais vraiment I'impression d’avoir réfléchi, comment
faire les choses, etc. Et puis x mois apreés, je suis passée une fois voir alors que I'enfant faisait
une cure d’antibiotiques, et je m’en suis prise plein la figure, elle m’a descendue, j’ai été
complétement dégoiitée. Voila ma seule expérience d’annonce de diagnostic un peu
génétique on va dire et ¢a été celle-la et j’avais I'impression d’avoir fait le maximum pour que
tout soit planifié. C’était particulier aussi parce que je la connaissais bien. Ce n’est pas un trés

bon souvenir. »
Le second pédiatre, quant a lui, s’est déja montré trop alarmiste par le passé.

« J'ai parfois des probléemes avec les maladies métaboliques, car parfois j’ai annoncé des
trucs plus graves que ce n’était vraiment. Parce qu’il y a des gravités différentes. Et donc je
sais que j'ai déja eu des retours de I'équipe du CHU en disant que j’avais un peu catastrophé,
que ce n’est pas si grave que ¢a, car c’est un déficit léger qui n’entrainera pas un gros

probléme . Donc maintenant je suis trés prudente et voila je dis par exemple : ’ll y a un déficit
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enzymatique, mais bon il y a différentes formes, des formes plus ou moins graves, vous allez
en discuter avec le métabolicien’. Je les alerte quand méme en disant qu’il faut un suivi. Je

minimise, mais je ne dis pas que ce n’est rien. »

Lorsque I'on demande le ressenti personnel des différents professionnels lors de cette
annonce, beaucoup d’entre eux expriment le fait de se sentir mal a l'aise. Cela pourrait

s’expliqguer notamment par le manque de connaissances exprimé par plusieurs participants.

=  Formation professionnelle et connaissances:

Deux participants ont souligné le manque de formation pour annoncer une mauvaise
nouvelle durant leur cursus de médecine. « Je pense qu’on n’est jamais suffisamment formé,
sauf si on travaille tous les jours dans un centre de génétique ou en hématologie, la oui. »

« En plus, annoncer des cas semblables, on ne nous I'apprend pas a I’école. »

L'ensemble des pédiatres interrogés nous ont fait part d’'un manque de connaissances des
anomalies métaboliques rares: « des choses que méme moi je ne comprends pas
parfaitement » ;« je ne connais pas toutes ces pathologies sur le bout des doigts » ; « il y a
parfois des trucs tellement rares que méme nous on ne sait pas de quoi il s’agit » ; « je ne
maitrise pas les maladies métaboliques, j'en ai une petite notion »; « je ne peux pas

expliquer clairement quand ils me posent des questions précises ».

= Utilisation des outils :

Lors de chaque entretien, un exemplaire du guide pour le programme de dépistage néonatal
des anomalies métaboliques en Fédération Wallonie-Bruxelles était remis au pédiatre.
Quatre d’entre eux avaient déja vu ce guide, mais ne s’en servent pas et deux n’en

connaissaient méme pas |'existence.

=  Forces et faiblesses éventuelles :

Il était demandé aux personnes interrogées en fin d’entretien de nous parler des forces et
faiblesses rencontrées dans le processus de dépistage néonatal des anomalies métaboliques.
Les différents éléments émis par les professionnels sont repris dans le tableau en page

suivante.
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Forces

Faiblesses

- La possibilité de dépister aussi t6t, ce qui
permet a I'enfant d’avoir un bon
développement.

- Le test est accessible a tous et gratuit.

- L'équipe de génétique est toujours a
I’écoute et tres disponible. Il y a un bon
dialogue.

-Bonne organisation et bon dispatching au
sein des maternités et/ou domiciles.

- Les listings mensuels et hebdomadaires
permettent une vérification consciencieuse
des enfants dépistés.

- Problemes rencontrés avec les sages-
femmes indépendantes: non-respect des
délais de prélevements et/ou d’envois.

- Certains courriers pour le test de contrdle
sont uniquement adressés au pédiatre et
non au médecin référent du dépistage
néonatal.

-Bien que cela reste exceptionnel, la perte
de buvards.

- Charge de travail importante pour trouver,
recontacter les gens et s’assurer de Ia
réalisation du test.

- Soucis de communication avec les
parents lors du rappel pour un taux suspect :
messagerie, changement d’adresse, voire de
nom. |l s’agit parfois d’une véritable
enquéte. Parents ne parlant pas le frangais.

- Les faux positifs tres fréquents.

- Ces pathologies sont rares et donc

méconnues des praticiens.

- Appel ou non du laboratoire du CHU en
fonction du percentile obtenu. Certains cas
urgents ne sont alors pas signalés par
téléphone et la prise en charge est retardée.

- Le fait de ne pas automatiquement avoir
accés aux valeurs sur Omnipro.

- Documents perdus.

- « Dérapages » : le laboratoire adresse un
courrier au mauvais pédiatre, a la mauvaise
institution et provoque ainsi une perte de
temps.

- Certains résultats ne sont pas récupérés,
car les parents ne sont pas en ordre de
mutuelle.
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VI. Discussion et perspectives

Tout au long de ce travail, nous avons voulu analyser les pratiques des sages-femmes et des
pédiatres des maternités wallonnes en termes d’information et de communication d’un
résultat positif dans le cadre du dépistage systématique des maladies métaboliques rares. La
réalisation de nos deux enquétes nous a permis d’avoir une vue d’ensemble du dépistage
néonatal des anomalies métaboliques au sein d’une partie des maternités wallonnes. Les
réponses fournies étaient convergentes et fréquemment accompagnées de situations
concreétes. Ce travail était exploratoire puisqu’il n’y a pas d’étude comparable a celle-ci qui a
été réalisée au sein des différentes maternités wallonnes. Le questionnaire révele un faible

taux de participation (50% au total).

Discussion des résultats par facteur :

Connaissances :

Il ressort que les connaissances des différents professionnels sont erronées ou bien
incomplétes. En effet, nous avons pu constater qu’une faible proportion de I’échantillon
pense que le dépistage néonatal est obligatoire. Or il ne I'est pas puisqu’il est non

contraignant. Il est donc important de bien recueillir le consentement des parents.

Lorsqu’il était demandé aux sages-femmes de citer les pathologies détectées, seules 3
pathologies étaient énoncées. Ce qui démontre bien un manque de connaissances générales

de leur part.

L’information :

L'information relative a la réalisation du test de Guthrie représente une étape primordiale
de préparation psychique des parents dont I’enfant est atteint d’'une maladie métabolique
rare. Il convient de les prévenir des éléments sanguins mesurés juste avant le prélevement

afin de recueillir leur consentement et leur adhésion.

Cependant, les parents recoivent un grand nombre d’information durant tout le séjour a la
maternité (allaitement, retour a la maison, mort subite, etc.). Les parents sont-ils capables
de recevoir autant d’informations en aussi peu de temps ? Certaines maternités abordent

déja le sujet lors des consultations prénatales et distribuent la brochure a ce moment-la afin
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gu’ils puissent l'intégrer. Il serait donc favorable que toutes les maternités abordent le sujet

pendant la période prénatale.

Il est important de transmettre une trace écrite ou les éléments importants concernant la
maladie seront repris. Ce document doit étre présenté et expliqué aux parents pour qu’ils

aient I'occasion de se I"approprier.

Les informations orales données avant la réalisation du test reprennent en général : le but
du test de Guthrie, le nom des pathologies recherchées les plus connues du grand public, les

délais et modalités de réception des résultats.

De maniere générale, les professionnels restent vagues dans leurs explications. Certains
décident méme de ne rien développer pour un premier prélévement, ce qui ne permet pas
de recueillir une adhésion adéquate des parents. L’Arrété du 22/05/2014 fixant le protocole
du programme de dépistage, précise pourtant bien que les maternités et les sages-femmes
indépendantes doivent assurer une information compléte et adéquate des parents a ce

propos.

Il semble que les équipes de sages-femmes ne soient pas correctement au courant de leurs
obligations légales quant au programme de dépistage néonatal. Elles doivent fournir une
information exhaustive et réaliser le préléevement selon les recommandations. Les
maternités ont également la responsabilité de vérifier les listings envoyés par le centre de

dépistage afin de s’assurer que tous les nouveau-nés soient dépistés.

40% des sages-femmes considerent ne pas avoir les connaissances suffisantes afin
d’informer les parents. Méme les sages-femmes ayant déja un bon niveau de connaissance
souhaiteraient donc avoir plus de renseignements a ce sujet. Nous avons remis plusieurs
exemplaires du guide pour le programme de dépistage édité par les différents centres de
dépistage agréés. Celui-ci reprend les différentes anomalies de facon détaillée et constitue
un outil de référence. Les équipes des maternités expriment un besoin de formation, cela

pourrait étre envisagé prochainement.
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Annonce d’un résultat anormal ou positif :

Lors de cet appel téléphonique, le médecin doit se montrer suffisamment convaincant afin
d’étre certain que les parents reviennent pour effectuer un second prélévement. Il doit aussi

veiller a rassurer les parents.

Si jamais le test de controle s’avere positif, le pédiatre contacte une seconde fois les parents.
Le nom de la pathologie suspectée est annoncé. Généralement le pédiatre a déja contacté

I’équipe pluridisciplinaire et propose donc aux parents un rendez-vous en consultation.

L’Arrété du 22/05/2014 fixant le protocole du programme de dépistage spécifie bien que
c’est au médecin référent de la maternité qu’il incombe d’informer les parents et de prendre
les dispositions pour effectuer un test de contréle. Il n’est donc pas normal que dans
certaines maternités ce soit une autre personne que le pédiatre qui contacte les parents en
cas de résultat anormal. Une collaboration entre les différents professionnels est

indispensable, chacun ayant son role.

Utilisation des outils :

Nous avons pu remarquer que l'outil édité par la Fédération Wallonie-Bruxelles n’est pas
utilisé par les professionnels, voire méconnu de certains praticiens. Il est pourtant disponible
online. Notre pays devrait prendre exemple sur les pays anglo-saxons en développant des

sites internet a destination des parents mais aussi des professionnels de la santé.

Pistes d’amélioration :

Les forces et faiblesses du processus de dépistages ont été reprises dans le tableau de la
page 27. Les pistes de réflexion pour I'amélioration de l'information sur le dépistage
néonatal et de 'annonce d’une anomalie métabolique sont diversifiées. Voici une liste des

idées qui nous ont été suggérées lors des différentes entrevues.

- Un pédiatre soumet l'idée qu’il aimerait recevoir un appel systématique du
laboratoire du CHU de Liege pour les hypothyroidies et la phénylcétonurie, quel que
soit le taux obtenu. Cependant, cette demande n’est pas rationnelle et ne peut étre
justifiée, car d’autres maladies comme les acidémies méthylmalonique et

propionigue ou encore les leucinoses sont plus inquiétantes.
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Une pédiatre nous fait part de sa difficulté a expliquer les caractéristiques des
maladies dépistées aux parents. La création d’une fiche technique par maladie a
destination des professionnels et des parents pourrait étre envisagée. Une premiére
fiche a été créée par nos soins, elle se trouve en annexe 11.

Créer un tableau d’interprétation des résultats destiné aux professionnels pour les 60
métabolites quantifiés afin de pouvoir déterminer si le taux obtenu est inquiétant ou
non.

Faire en sorte que ce soit toujours le pédiatre qui contacte les parents en cas de
dépistage anormal et de résultats positifs.

Le Centre de dépistage néonatal de Liege pourrait s’inspirer du centre de Saint Luc et
envoyer chaque année des recommandations sur les points importants tels que la
procédure de prélévements ou encore un rappel des délais a respecter.

La brochure de I'ONE devrait étre distribuée dans I'ensemble des maternités de
maniére systématique. Nous pourrions méme imaginer la création d’un fascicule plus
complet.

Créer un site internet en s’inspirant de ceux de la France et du Royaume-Uni.

La liste reprenant les différents pédiatres et sages-femmes référents pour le
dépistage néonatal dont nous disposions pour faire cette étude a été remise a jour
durant cette enquéte. C'est un point essentiel pour la communication. Il faudrait
trouver un systeme pour la remettre a jour régulierement.

Pendant I'année académique 2017-2018, les professionnels du Centre Métabolique
se sont impliqués dans la formation des sages-femmes et des étudiants de la
spécialisation en pédiatrie de la Haute Ecole de Namur en allant leur donner une
conférence sur le dépistage néonatal. Le Centre a pour projet d’étre plus présent
dans les hautes écoles paramédicales de la région liégeoise.

Réaliser des formations au sujet du dépistage néonatal a destination des équipes de

sages-femmes. Mesurer leurs impacts par la suite serait intéressant.



Limites et biais de cette étude :

Plusieurs limites et biais de notre étude sont a prendre en considération.

Tout d’abord, nous avons au maximum tenté de limiter les biais liés a I'enquéteur. Un
comportement neutre a été adopté lors de chaque entretien, en laissant la personne
interrogée s’exprimer librement. Par ailleurs, le fait d’étre extérieure au domaine du
dépistage néonatal des anomalies métaboliques a contribué au fait que cette recherche
présente le plus d’objectivité possible. Cependant, il se peut qu’une mauvaise

compréhension des réponses apporte une interprétation erronée.

Il est possible qu’un biais de volontariat ai influencé nos résultats. En effet, les
professionnels interrogés sont des volontaires, ils sont donc réceptifs, étant donné qu’ils ont

eu le choix de participer a I'enquéte.

Les participants ont tendance a donner des réponses socialement désirables lorsque nous les

avons interrogés sur leurs pratiques.

Cette étude est basée sur des outils créés par nos soins exclusivement pour cette recherche.
Dans ce contexte, les résultats ont été abordés avec précautions afin de ne pas avancer de
propos scientifiqguement erronés et non pertinents. Les éléments relevés restent donc

majoritairement de I'ordre du descriptif.

Nous voulons également faire ressortir la derniere limite de notre étude qui est la petite
taille de notre échantillon (questionnaires n= 40 ; interviews n =12). Les résultats que nous

avons obtenus ne sont donc peut-étre pas représentatifs des populations étudiées.
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VIl. Conclusion

Le test de dépistage néonatal permet l'identification de certaines erreurs innées du
métabolisme a un stade présymptomatique. L'annonce d’'une maladie métabolique rare
représente un traumatisme majeur pour les parents du nourrisson. La maniere dont elle est
annoncée peut avoir des effets profonds a la fois chez le patient, mais aussi chez le praticien.
Le malaise ressenti par les professionnels par rapport a cette annonce téléphonique ressort

clairement de cette étude.

L'objectif de cette étude qualitative était d’analyser les pratiques des sages-femmes et des
pédiatres dans les maternités wallonnes en termes d’information et d’annonce d’un résultat

positif dans le cadre du dépistage systématique des maladies métaboliques rares.

L'annonce d’un résultat anormal dans le cadre d’une maladie métabolique rare ainsi que ses
implications sont porteurs d’enjeux dans le domaine de la santé publique. Le travail
d’information en amont de I'annonce constitue une étape charniere de la prise en charge du
patient. La préoccupation des pédiatres est d’éviter une annonce brutale, ils sont soucieux
des mots choisis lors de cet appel téléphonique. Chaque professionnel a apporté sa
contribution en faisant part de ses expériences, de toutes les difficultés et toutes les failles

rencontrées dans le cadre du dépistage néonatal.

Tout au long de cette recherche, les résultats et les perspectives d’améliorations ont été
discutés avec I'équipe du Centre des Maladies Métaboliques, ce qui a permis une réflexion
et une prise de conscience de I'état actuel des pratiques dans certaines maternités
wallonnes. L'équipe a rapporté a plusieurs reprises le grand intérét de cette recherche pour

la prise en charge future des parents.

De cette étude, plusieurs perspectives d’amélioration ont été élaborées telles que la
formation des étudiants et équipes de sages-femmes, la création de brochures, d’un site a
destination des parents et de fiches techniques a I'attention des pédiatres. Il nous semble
important de pouvoir entreprendre leur mise en place au-dela de ce travail de recherche.
Leur mise en application permettra de renforcer le travail des équipes des maternités ainsi

que d’améliorer la prise en charge initiale des parents et de I'’enfant.
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L’évolution des pratiques d’annonce devrait étre guidée par I'amélioration permanente de la
qualité de la prise en charge du patient allant du stade de I'information a celui de I'annonce

d’un résultat positif.
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PRATIQUE DES MATERNITES WALLONNES DANS LE PROCESSUS DE
TRANSMISSION DE L'INFORMATION D'UN DEPISTAGE NEONATAL POSITIF
CONCERNANT UNE MALADIE METABOLIQUE HEREDITAIRE RARE

Madame, Monsieur,

Infirmiére de formation, je suis actuellement étudiante en derniére année du Master en
Sciences de la Santé publique a I'Université de Liége. Dans le cadre de mes études, je réalise
une étude en collaboration avec le Centre Interinstitutionnel régional Wallon d'étude et de
traitements des Maladies Héréditaires du Métabolisme du CHU de Liege.

L'équipe remarque fréquemment que les parents arrivent angoissés suite a |'appel
téléphonique annongant un résultat de dépistage néonatal anormal. Les parents sont parfois
livrés a eux-mémes entre le moment de I'annonce de la maladie et la premiére consultation
en génétique. Il se peut alors que la prise en charge initiale soit compliquée.

Nous cherchons a mieux comprendre ce qu'il se passe avant la consultation des parents et
de I'enfant dans le centre de prise en charge des maladies métaboliques. Cette étude
pourrait étre un point de départ qui permettrait, en fonction des résultats obtenus, de
proposer aux professionnels de la santé des pistes damélioration de la prise en charge
initiale des maladies métaboliques héréditaires rares.

Les données seront traitées dans le respect de I'anonymat et seront strictement utilisées
dans le cadre de ce mémoire.

Votre collaboration a ce projet pourra aider I'équipe a tendre vers une meilleure prise en
charge des maladies métaboliques héréditaires rares. J'espére pouvoir compter sur votre
participation et vous en remercie déja.

Je vous prie d'agréer mes sincéres salutations,

Pauline PETIT




QUESTIONNAIRE D’EVALUATION SUR LA PRATIQUE DES MATERNITES
WALLONNES DANS LE PROCESSUS DE TRANSMISSION DE L'INFORMATION D'UN
DEPISTAGE NEONATAL POSITIF CONCERNANT UNE MALADIE METABOLIQUE
HEREDITAIRE RARE

Pourriez-vous répondre aux questions suivantes de maniére spontanée:

1) Votre nombre d'années d'anCiennete : ............ccooeoieeeieeciceeeeeee e

2) Pensez-vous que tous les nouveau-nés belges sont dépistés pour les maladies
métaboliques héréditaires rares?
O Oui
O Non

Est-ce réalisé de maniére systématique ?

O Oui
O Non

3) Pouvez-vous me citer les pathologies recherchées dans ce test de dépistage
[21<ToT g =1 v TSSO




6)

7)

8)

9)

Les parents, recoivent-ils une information au préalable (avant le prélevement de
I’échantillon de sang ou éventuellement pendant la grossesse) ?
O Sioui, laquelle et de quelle maniere (orale, écrite)?

Un document écrit est-il remis aux parents lors de la réalisation du test de dépistage?
Si oui, lequel ?

Pensez-vous que I'on doit systématiquement remettre une information écrite aux
parents ?

Quel est votre rdle en tant que sage-femme dans le dépistage néonatal des
anomalies métaboliques ?



10) Savez-vous si la sage-femme a des obligations Iégales quant au dépistage néonatal?
Si oui lesquelles ?

11) Considérez-vous avoir les connaissances suffisantes afin d’informer les parents sur le
dépistage et les pathologies recherchées ?

Pas du tout

Plutot non

Plutot oui

Tout a fait

O o0ooao

12) Pensez-vous recevoir suffisamment d’informations quant au dépistage néonatal des
anomalies métaboliques?

Pas du tout

Plutot non

Plutot oui

Tout a fait

O o0oOo0oao

13) Aimeriez-vous recevoir des informations supplémentaires a ce propos ?
O Oui
O Non

Si oui, sous quelle forme aimeriez-vous recevoir ces informations ?

O Formation
O Sur internet
O Sur papier
O Par vidéo

O

Si non, pourquoi ne souhaitez-vous pas d'informations supplémentaires a ce sujet?

Par manque de temps
Par manque d'intérét/motivation

O
O
O Par manque de nécessité
O



14) Pouvez-vous m’expliquer brievement ce qu'il se passe en cas de résultat anormal ?

15) Comment pourrait-on améliorer le processus d‘information donné aux parents dans le
cadre du dépistage néonatal ?

Je vous remercie pour votre précieuse collaboration,

Pauline Petit, étudiante en Master en Sciences de la Santé publique



Annexe 5

Guide d’entretien pédiatre




GUIDE D'ENTRETIEN — Pédiatre

OUVERTURE .

> Explication du cadre de recherche
> Autorisation d’enregistrement, garantie de confidentialité et consentement signé
> Durée 20- 30 minutes

INTRODUCTION GENERALE :

> Tout d'abord, pouvez-vous me dire votre nombre d'année d’'ancienneté en tant que
pédiatre ?

> Pouvez-vous me parler de I'organisation générale du test de dépistage (hopital ou
domicile, 1er test, test contréle..) ?

> Que pensez-vous de cette organisation en général ? Etes-vous satisfait de ce qui se
fait, y a-t-il des perspectives futures ?

L’INFORMATION :

> Quand, comment et par qui les parents sont-ils informés ? Au préalable ? Document ?
> L'information est-elle suffisante ? Faut- il plus d’information pendant la grossesse/ a
la maternité ?

L’ANNONCE :

> Pouvez-vous me donner un exemple d’annonce type (points abordés, mots rassurants
?, présence des 2 parents ?, nom de la pathologie ?)

> Y a-t-il des points a ne surtout pas aborder lors de I'appel téléphonique ?

Les parents disposent-ils d'un document, d’un site ou d'un numéro d’appel pour

toutes questions, besoins d'info entre cet appel et la consultation en génétique ?

Quelles sont les difficultés rencontrées dans cette situation bien spécifique ?

> Evaluation du sentiment de compétence : Pensez-vous étre suffisamment formé pour
annoncer ce type de nouvelle ? A avoir assez de connaissances au sujet des MMHR ?
Vous sentez-vous a l'aise avec ce genre d'annonce ?

> Que ressentez-vous apres avoir annoncé cette nouvelle par téléphone ?

> Pensez-vous qu'il faut remplacer I'appel téléphonique par une autre technique ?

> Que suggérez-vous afin d'améliorer cet appel téléphonique ?

A\

A\




NIVEAU RELATIONNEL :

> Des rencontres sont-elles organisées entre les différents professionnels intervenant
dans le cadre du dépistage néonatal ?Si non pensez-vous que cela serait utile ?

> Peut-on dire qu'il y a vraiment un dialogue et une concertation entre les différents
intervenants ?

CLOTURE .

Forces du processus d’annonce mis en place

Faiblesses et problémes éventuels

Remise du guide du dépistage néonatal FWB

Solutions proposées, aides éventuelles dans la pratique
Bréve synthése de I'entretien

Remerciement

YV V V V VY V
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GUIDE D'ENTRETIEN — Sage-femme en chef

OUVERTURE .

> Explication du cadre de recherche, déroulement de I'étude
> Autorisation d’enregistrement, garantie de confidentialité et consentement signé
> Durée 20 minutes

INTRODUCTION GENERALE :

> Tout d'abord, pouvez-vous me dire depuis quand vous travailler en tant que sage-
femme ?

> Pouvez-vous me parler de I'organisation générale du test de dépistage (1*' test, test
controle..)

» Comment cela se passe-t'il avec les sorties précoces ? (test au domicile ?)

> Que pensez-vous de cette organisation en général ? Etes-vous satisfait de ce qui se
fait, y a-t-il des perspectives futures ?

L’INFORMATION :

> Quand, comment et par qui les parents sont-ils informés ?

Pourquoi ne le font-ils pas ? (Freins temporel/organisationnel...)
Information regue au préalable ? (Consultation prénatale)

Remise d'un document écrit ? Lequel ?

Formation du personnel (remise du guide du dépistage néonatal FWB)
Besoin de sensibilisation ?

En cas de refus

Responsabilité des maternités

YV VYV VYV VY YV

NIVEAU RELATIONNEL :

> Peut-on dire qu'il y a vraiment un dialogue et une concertation entre les différents
intervenants ?

CLOTURE

Forces du processus d‘information mis en place
Faiblesses et problemes éventuels

Solutions proposées

Bréve synthése de I'entretien

Remerciement

YV V.V V VY




Annexe 7

Formulaire de consentement de
participation

Sage-femme en chef




FORMULAIRE DE CONSENTEMENT DE PARTICIPATION

Je soussignée Madame ............c..cccooveeiiieie e , sage-femme chef
d'unité de I'établisSEmMeNnt ..........ccccoveieiicieieeceeeeeee e déclare avoir été
informée de I'étude intitulée « Pratique des maternités wallonnes dans le processus
de transmission de l'information d'un dépistage néonatal positif concernant une
maladie métabolique héréditaire rare». L'entretien m‘a appris les raisons de cette
étude ainsi que son déroulement. J'ai également lu et compris la lettre d'information

destinée aux professionnels dont un exemplaire m’a été remis.

Les données recueillies demeureront strictement confidentielles. Elles ne pourront

étre consultées que par I'équipe de recherche.

Aprés avoir obtenu réponse a toutes mes questions, j'accepte librement et
volontairement de participer a I'étude proposée ci-dessus. Je suis parfaitement
consciente que je peux retirer a tout moment mon consentement de participation et

cela quelles que soient mes raisons et sans supporter aucune responsabilité.

Lu et approuvéle _ /_/ a

Signature :




Annexe 8

Formulaire de consentement de
participation

Pédiatre




FORMULAIRE DE CONSENTEMENT DE PARTICIPATION

Je soussignée Madame/MORNSIUF ....................cccoeeeiueeiiiiiece e, , pédiatre
de I'établissement .........cccccooiiiiiiiiiceeceeeee e, déclare avoir été informé(e)
de l'étude intitulée « Pratigue des maternités wallonnes dans le processus de
transmission de l'information d’un dépistage néonatal positif concernant une maladie
métabolique héréditaire rare». L'entretien m'a appris les raisons de cette étude ainsi
que son déroulement. J'ai également lu et compris la lettre d’information destinée

aux professionnels dont un exemplaire m‘a été remis.

Les données recueillies demeureront strictement confidentielles. Elles ne pourront

étre consultées que par I'équipe de recherche.

Aprés avoir obtenu réponse a toutes mes questions, j'accepte librement et
volontairement de participer a I'étude proposée ci-dessus. Je suis parfaitement
conscient(e) que je peux retirer a tout moment mon consentement de participation

et cela quelles que soient mes raisons et sans supporter aucune responsabilité.

Lu et approuvéle _ /_/ a

Signature :




Annexe 9

Diapositives de la présentation :

Dépistage néonatal des Maladies
Métaboliques

Principes et gestion pratique
Par Frangois-Guillaume Debray
Medical Genetics

CHU & ULg, Belgium
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B
> 30 Maladies Identifiées

Quantification des ~60 parametres (Acides Aminés et Acylcarnitines) en
moins de 2 minutes / échantillon

. Ammo acids

Phenylketonuria

—  Tyrosinemia: Type |, 11, I

—  Maple syrup urine disease

—  Nonketotic hyperglycinemia
Cystathionine-B-synthase deficiency (homocystinuria)

Orgamc acids

Propionyl-CoA carboxylase deficiency

—  Methylmalonyl-CoA mutase deficiency plus cobalamin A and B
defects

—  Cobalamin C defect

—  Isovalericacidemia

—  Glutaryl-CoA dehydrogenase deficiency

—  Holocarboxylase synthase deficiency

—  Biotinidase deficiency

—  Hydroxymethylglutaryl-CoA lyase deficiency
—  Methylglutaconicaciduria

—  3-Methylcrotonyl CoA carboxylase deficiency
—  3-Ketothiolase deficiency

Urea cycle

Carbamyl phosphate synthetase deficiency
Ornithine transcarbamylase deficiency
Argininosuccinate synthase deficiency
Argininosuccinate lyase deficiency
Arginase deficiency

Citrullinemia, type Il (citrin deficiency)

Fatty acids

Short-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency
Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency
Very-long-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency
Long-chain 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiency
Multiple acyl-CoA dehydrogenase deficiency

Carnitine transporter defect

Carnitine palmitoyl transferase deficiency : Type | - Type Il
Carnitine acylcarnitine translocase deficiency



Flow Chart Organisationnel

Normal

Prélévement
Sang Séché sur buvard (BGE.NBS.GES)

Transport
(Firmes pri Navettes, Courrier Interne, Poste)

Réception Préléeévements
(PRE.RECE.GES - GNT.DISPA.GES)

Encodage dans NEONAT
(BGE.NEONAT.INF)

ANALYSES

Acides Aminés et Acylcarn Hbpath

s
(BGE.AAACANA) (BGE.NN_HBS.ANA)

17-OHP
(BGE.NN_OHP.ANA)
Galactose
(BGE.NN_GAL.ANA) (BGE.NN_IRT.ANA)

Biotinidase

NN_BIOT.ANA) (BGE.NN_AAT.ANA)

G6PD
(BGE.NN_G6PD.ANA)

Echantillon
INITIAL

A
Résultats
(BGE.NEONAT.APP)

Transmission mensuelle

des Résultats au Pédiatre
Référent (GNT.POSTANA.GES)

Normal

Echantillon
CONTROLE

Contrdle sur
méme
échantillon

Résultats
(BGE.NEONAT.APP)

Transmission
des Résultats au Pédiatre
Référent (GNT.POSTANA.GES)
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Stratégie de rappel/controle

Marqueur biochimique > seuil (S1)

~

Controle du méme échantillon dans la série suivante

e e

Demande de Contact téléphonique en urgence
controle par voie avec pédiatre référent de la
postale (et/ou maternité, controle clinique et
email) biologique urgent




Annexe 10

Brochure ONE




UNE ANALYSE
2 DE SANG

Quelques gouttes de sang sont prélevées
(au talon ou dans une veine de Uenfant) et
recueillies sur une carte de papier buvard.

Grace a ce test de dépistage,
les nouveau-nés atteints de certaines
maladies (appelées maladies méta-
boliques ou endocriniennes) peuvent
étre soignés par un régime alimentaire
approprié ou des médicaments,
avant que des symptoémes graves
et/ou irréversibles n'apparaissent.

Les maladies que U'on dépiste sont rares ;
le risque que votre enfant en soit atteint
est donc extrémement faible.

Si les résultats des analyses sont normaux,
ils ne vous sont pas communiqués mais
Soyez rassurés :

« Pas de nouvelle, bonne nouvelle » !

Si les résultats ne sont pas normaux, ce
n’est pas toujours le signe d’'une maladie :

c’est parfois une banale particularité biolo-
gique sans conséquence pour le développe-
ment de votre enfant.

Vous ou le médecin que vous avez désigné
en serez rapidement informé par le pédiatre
de la maternité soit par courrier soit par
téléphone.

Un controle sera alors réalisé pour savoir
si votre enfant a réellement besoin d'étre
traité.

Cette analyse est gratuite.

OFFICE
DE LA NAISSANCE
ET DE LENFANCE

LE DEPISTAGE
NEONATAL

Les résultats des examens de dépistage peuvent étre
d’'une importance capitale pour la santé et l'avenir de
votre enfant.

La réalisation de ces examens n’est pas obligatoire
mais vous est TRES VIVEMENT RECOMMANDEE.

Traitement des données et respect de la vie privée.

Afin d'assurer le suivi des dépistages, les données récoltées
dans le cadre de ces tests ne pourront étre communiquées qu'a
des professionnels des soins de santé (institutions hospitaliéres,
médecin ORL, pédiatre, personnel hospitalier chargé du dépis-
tage, ... et aux gestionnaires des données qui les traiteront
(centres de dépistage et de référence).

Les données du nouveau-né seront également anonymisées [cela
signifie que votre enfant ne peut absolument plus étre identifié)
en vue de leur traitement ultérieur a des fins d'épidémiologie et
de statistique. Ce traitement permettra notamment d’'évaluer la
qualité et Uefficacité du programme de dépistage en Fédération
Wallonie-Bruxelles.

La participation au programme de dépistage n’est pas obligatoire
et le refus de participer ne donne lieu a aucune sanction. Vous
pouvez également participer au programme mais refuser que
les données soient utilisées ultérieurement. Les refus seront
consignés dans les bases de données de suivi.

Vous disposez (sans frais) d’un droit d’accés et de correction
aux données concernant votre enfant. Pour exercer ce
droit, veuillez vous adresser a l'Office de la Naissance et de
UEnfance (responsable du traitement) a l'adresse suivante :
Direction Santé, Chaussée de Charleroi 95, 1060 Bruxelles.
Direction.Santé@one.be.

Plus d'informations sur les dépistages, le traitement des données
et les acteurs du programme : www.depistageneonatal.be

OFFICE
DE LA NAISSANCE
ET DE L'ENFANCE

Chaussée de Charleroi 95 - 1060 Bruxelles EDITEUR RESPONSABLE
Tél. : +32(0)2542 1211/ Fax : +32 (0)2 542 12 51 Benoit PARMENTIER
info@one.be - ONE.be

(3

FEDERATION

WALLONIE-BRURELLES




LE DEPISTAGE NEONATAL

DE QUOI S’AGIT-IL ?

Savez-vous qu’il est recommandé de dépister,

dés maintenant chez votre enfant,
certaines anomalies invisibles
au moment de la naissance ?

Ces anomalies peuvent avoir des consé-
quences séveres sur le développement de
votre enfant si elles ne sont pas prises en
charge rapidement.

Pour les dépister, votre enfant peut bénéfi-
cier de tests au cours des 5 premiers jours
de vie.

Ces tests de dépistage sont sans danger.

Si vous souhaitez poser des questions
sur le dépistage et les maladies dépis-
tées, n'hésitez pas a vous adresser au
pédiatre ou au personnel soignant de
la maternité, au gynécologue, a votre
médecin traitant ou a 'ONE.

Quels sont ces tests ?

Ily a en deux :

e Un test d'audition

e Une analyse de sang

1

UN TEST
D’AUDITION

Un test simple, rapide et totalement
indolore permet de vérifier si votre enfant
entend bien.

Pourquoi tester Uaudition
de votre enfant ?

Un probleme d’audition peut se produire
dans environ 1 a 4 naissances sur 1000.

Un diagnostic de déficience auditive des la
naissance rend possible une prise en charge
adaptée et précoce de votre enfant. Cela lui
permettra de se développer de maniére opti-
male en communiquant avec son entourage.

Le test est effectué dans le calme et de pré-
férence lorsque votre enfant dort.

La personne formée au dépistage auditif
place doucement dans loreille un embout
rattaché a un appareil qui réalise une me-
sure de l'audition. Le test ne fait pas mal.

Le résultat vous est communiqué directe-
ment a la fin du test.

Si l'appareil enregistre des réponses satis-
faisantes, cela confirme que votre enfant
entend normalement au moment du test.

Si Uappareil n’enregistre pas de réponses
satisfaisantes, un deuxiéme test sera effec-
tué le jour suivant.

Cela ne signifie pas nécessairement que
votre enfant présente un trouble de l'audi-
tion. Plusieurs raisons peuvent expliquer
cette réponse insatisfaisante : un bruit de
fond trop élevé, du liquide dans Uoreille (eau
du bain par exemple), l'agitation de l'enfant,
etc.

Si le résultat du deuxieme test n’est tou-
jours pas satisfaisant, une consultation
chez un médecin spécialiste ORL vous sera
proposée.

Votre participation au colt de ce test est
d'environ 10 euros. De nombreuses mu-
tuelles vous remboursent ce montant dans
le cadre de l'assurance complémentaire.

Vous quittez la maternité
avant que les tests
ne soient effectués ?

Un rendez-vous vous sera donné pour réali-
ser ces tests dans le délai recommandé.

Si on ne vous propose pas un rendez-vous,
informez-vous et insistez pour que 'on vous
indique la marche a suivre. Votre enfant doit
avoir acces rapidement a ces tests !

~,




Annexe 11

Fiche technique MCAD




CHU de Liege, centre agréé de dépistage néonatal

Le déficit en MCAD

* Meétabolite marqueur du dépistage: augmentation de C-8 (octanoyl)carnitine.
* Type de maladie métabolique: trouble de I'oxydation des acides gras.

* Physiopathologie: entrave |’utilisation des graisses comme substrat énergétique
en cas de jeune (épuisement des réserves en sucre/glycogéne); accumulation
d’acylcarnitines toxiques.

* Manifestations cliniques:

* Enfant asymptomatique tant qu’il n’est pas soumis a une période de jeune
anormale pour I’age.

* En cas de jeune prolongé, souvent dans le cadre de vomissements
(gastroentérite et autres infectionsintercurrentes), hypoglycémie
hypocétotique sévere, coma, convulsion, cytolyse hépatique (pseudo-
syndrome de Reye), cedéme cérébral.

* Pronostic en I’'absence de dépistage : 25% de déces lorsdu premier épisode
(en moyenne entre 6 et 24 mois); séquelles neurologiques graves fréquentes
chez les survivants.

* Certains nourrissons se présentent sous forme de mort subite (jeune lié a
une nuit prolongée pour I'age).

» Certains patients ne présente pas de crise et restent asymptomatique jusqu’a
I’age adulte.

* Prise en charge présymptomatique suite au dépistage néonatal:

* Limiter letemps de jeune maximal (en fonction de I'age).

* En cas de vomissements ou refus de boire au-dela d’un certain délai,
admission aux urgences avec un protocole personnalisé pour perfusion
glucosée intraveineuse (qui prévient I’hypoglycémie et empéche la lipolyse).

* Evolution et pronostic en cas de dépistage:

* Avec les mesures préventives ci-dessus, le pronostic est excellent et aucun
enfant ne présente d’hypoglycémie, de décompensation ou de séquelles
neurologiques.

EN PRATIQUE

* Le diagnostic est-il confirmé? Non, pas aprés une seule analyse. Unsecond
prélévement est requis.

* Ce contrdle est-il urgent? Oui, il faut déterminer au plus vite le statut de
I'enfant afin de mettre en place les mesures préventives si nécessaire.

* Faut-il faire quelque chose avant la confirmation diagnostique? Oui,
prévenir les parents que I’'enfant doit boire toutes les 3 heures (maximum
4h) et gu’ils doivent se présenter aux urgences en cas de refus de boire
et/ou d’altération de I'état général.

* Il ya-t-il un régime spécifique? Non, aucun régime, mais ces enfants ne
doivent pas recevoir de lait thérapeutique enrichi en triglycérides a chaine
moyenne.




