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sur le dépistage néonatal en Espagne et en France avec
la volonté de contribuer au bien-étre des personnes tou-
chés par les nombreuses maladies métaboliques héré-
ditaires, endocriniennes et hématologiques qui peuvent
étre facilement détectés chez les nouveau-nés.

Saragosse, le 18 mai 2021



Recommandations

. Méthodologie Pag. 7

Présentation Pag. 3

Pag.1



Quelques
recommandations
d’experts francais

Autres Pagl

recommandations

Pag. 11
Conclusions
Pag. 17

Annexes

Pag. 19



Préesentati




Les programmes de dépistage néonatal des maladies
métaboliques héréditaires, endocriniennes et hématolo-
giques sont un pilier fondamental de notre systeme de
santé. Dans la conjoncture sanitaire complexe actuelle, il
semble opportun de réfléchir a la réalité de ces program-
mes et aux défis qu’ils doivent affronter.

Techniquement, le dépistage néonatal des maladies
meétaboliques est un processus simple qui se fait a
partir d'un échantillon de sang capillaire extrait du
talon des nouveau-nés entre 24 et 72 heures de vie.

Développé dans les années 1960 et généralisé au cours
de la décennie suivante, le dépistage néonatal est un
outil essentiel pour la détection et le traitement précoce
de nombreuses maladies humaines qui se manifestent
pendant I'enfance. Plus de 50 ans apres l'intégration des
programmes de dépistage néonatal en Espagne et dans
de nombreux autres pays européens, |'évolution de ces
derniers reflete une disparité notable dans le nombre de
conditions criblées, méme au sein d’'un méme Etat.

Par ailleurs, durant toutes ces années, des changements
importants se sont produits dans notre environnement
en ce qui concerne l'organisation de la gestion des servi-
ces de santé (une plus grande décentralisation adminis-
trative de certains Etats et une certaine recentralisation
au niveau européen), les méthodologies analytiques dis-
ponibles (séquencage de I'ADN a grande échelle et tech-
nigues bioinformatiques pour l'interprétation génétique)
et la sensibilité sociale a de nouvelles réalités comme la
protection des données personnelles.

Le projet européen Pirepred (Réseau transfrontalier d'in-
terprétation du dépistage néonatal (https:/pirepred.
com/), lancé en 2015, a parmi ses principaux objectifs
'analyse de la situation des programmes de dépistage
néonatal en Espagne et en France et |'élaboration d'un
rapport consensuel sur I'évolution souhaitable des diffé-

rents programmes de dépistage, dans le but de fournir
aux administrations concernées des informations actua-
lisées et un avis d'expert contribuant a planifier correcte-
ment I'actualisation, 'harmonisation et I'évolution future
de ces programmes.

Pour atteindre ces objectifs, les chercheurs du projet
Pirepred ont rédigé un rapport sur les programmes de
dépistage néonatal en Espagne et en France. Le rapport
Nn'aborde pas des sujets tels que l'inclusion ou I'exclusion
de conditions cliniques particulieres du dépistage, mais
se concentre principalement sur I'analyse d'aspects stra-
tégiques tels que la taille appropriée des programmes,
les avantages et les inconvénients d’'une meilleure har-
monisation de ces derniers, la relation entre le dépistage
métabolique et génétique, ou les questions éthiques ur-
gentes affectant les programmes.

Le rapport a été mis au point a partir de I'information tirée
d’enquétes individuelles d'experts et d’'un débat conjoint
ultérieur sur les conclusions provisoires, qui a débouché
sur un accord pour proposer une série de recommanda-
tions. Parmi les experts ayant participé se trouvaient des
membres du projet Pirepred (des médecins impliqués
dans le dépistage néonatal et des scientifiques experts
dans l'étude des relations génotype/phénotype) et des
professionnels médicaux reconnus qui ont apporté leurs
connaissances et leur expérience dans les programmes
auxquels ils participent, ainsi que leur opinion sur l'état
général de ces programmes et des défis qu’ils doivent re-
lever dans le contexte sanitaire actuel.

Comme il a déja été indiqué, ce rapport ne prévoit pas
I'élaboration d'une liste de maladies a dépister mais a
pour but que les recommandations des experts se recen-
trent sur des questions de nature plus générale. Comp-
te-tenu des changements juridiques et administratifs qui
ont eu lieu en France ces dernieres années, il a été jugé
utile d’'adapter la longueur du rapport a la réalité de cha-
gue pays, comme il est décrit dans la méthodologie.



Méthodologie

L'organisation du processus d’'élaboration du rapport
et de rédaction de la premiere version ont été con-
fiées a Javier Sancho Sanz PhD, professeur de biochi-
mie et de biologie moléculaire a I'Université de Sara-
gosse (bénéficiaire principal) et chercheur principal
du projet Pirepred, Francesc Palau Martinez MD, PhD,
enseignant chercheur au Conseil Supérieur de Re-
cherches Scientifiques (CSIC) et directeur de I'Institut
pédiatrique des maladies rares de I'hopital Sant Joan
de Déu (partenaire associé Pirepred au Vall d’'Hebron
Research Institute - VHIR) et Yolanda Vergara Larrayad
PhD, technicienne de projet a I'Institut BIFI de I'Uni-
versité de Saragosse (bénéficiaire principale).



Les experts participants a I'élaboration du rapport, dans la définition de leurs recom-
mandations et dans la rédaction finale sont:

Rafael Artuch Iriberri, MD

Département de biochimie clinique, Institut de Recherche Sant Joan de
Déu, et CIBER de Maladies rares (CIBERER), Barcelone

Elena Aznal Sadinz, MD

Complexe hospitalier de Navarre. Service de pédiatrie. Fondation Miguel
Servet. NAVARRABIOMED, Pampelune

Amaya Bélanger Quintana, MD

Département de pédiatrie, Hopital Universitaire Ramon y Cajal, Madrid

Xavier de la Cruz Montserrat, PhD

Hoépital Vall d’'Hebron, Barcelone.
Institut Catalan de Recherche et d’études Avancées (ICREA), Barcelone

Maria Luz Couce Pico, MD, PhD

Unité de diagnostic et de traitement des maladies métaboliques congéni-
tales, Service de néonatologie, Hopital Clinique Universitaire de Saint-Jac-
ques-de-Compostelle, Département de pédiatrie, IDIS, CIBERER, Saint-Ja-
cques de Compostelle

Carmen Delgado Pecellin, MD

Unité de métabolopathies et de dépistage néonatal, H6pital Virgen del
Rocio, Séville

Juan Fernandez Recio, PhD

Institut des Sciences de la Vigne et du Vin, CSIC-Université de La Rio-
ja-Gouvernement de La Rioja, Logrono

Inmaculada Gonzalez Gallego, MD

Centre de biochimie et de génétique clinique, Hopital Clinique Universi-
taire Virgen de la Arrixaca, Murcie

Domingo Gonzéalez-Lamuno
Leguina, MD, PhD

Service de pédiatrie, Hopital universitaire Marqués de Valdecilla-Université
de Cantabrie, Santander

Yolanda Gonzélez Irazabal, MD, PhD

Unité de dépistage néonatal, Hopital Miguel Servet de Saragosse

Francesc Palau Martinez, MD, PhD

Institut pédiatrique pour les maladies rares, Hopital Sant Joan de Déu,
Barcelone

Belén Pérez Gonzalez, PhD

Centre de diagnostic des maladies moléculaires. Centre de biologie molé-
culaire. CIBERER. IdiPAZ. Université autonome de Madrid

Feliciano Ramos Fuentes, MD, PhD

Unité de génétique clinique, Service de pédiatrie, HCU Lozano Blesa, Fa-
culté de médecine, Université de Saragosse

Javier Sancho Sanz, PhD

Département de biochimie et de biologie moléculaire, IUI BIFI, Université
de Saragosse

Isidro Vitoria Minana, MD, PhD

Unité de nutrition et de métabolopathies, Hépital La Fe, Valence

Raqguel Yahyaoui Macias, MD, PhD

Laboratoire des métabolopathies et Centre de dépistage néonatal de
I'’Andalousie orientale, Hopital universitaire régional de Malaga



2.2 Chronologie

Préparation de I'enquéte initiale

Juillet 2020

Sélection des experts

Septembre 2020

Invitation des experts
sélectionnés

23 octobre 2020 °

Vote sur la premiere enquéte
(premiere phase)

Entre le 29 octobre et le 26 novembre 2020

Réunion télématique de débat
(deuxieme phase)

Début le 14 janvier 2021.
Suite et fin le 22 janvier 2021

Vote sur la deuxieme enquéte
(troisieme phase)

Entre le 31 janvier et le 16 février 2021

a
21 experts espagnols et 4 francgais ont été invités a participer, 16 experts espagnols et 3 francais ont accepté l'invita-

tion.

2.3. Elaboration du rapport

La préparation du rapport a été basée sur une adaptation de la méthode Delphi. Tout le processus était télématique

et se composait de 3 phases:

Premiére phase Les experts ont répondu de maniére anonyme a une enquéte accessible via un lien confidentiel
et dont les réponses ont été enregistrées confidentiellement avant leur traitement statistique. L'outil informatique
utilisé était un formulaire Google. Le formulaire initial figure a 'annexe 1 du présent rapport.

Les possibilités d’évaluation des différentes  a) Je suis tout a fait d'accord 4 points

guestions posées et la note attribuée a cha-

gue possibilité étaient:

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves 3 points

c) Jai des doutes a ce sujet 2 points
d) Je ne suis pas tout a fait d'accord 1 points
e) Je ne suis pas du tout d'accord 0 points




En fonction de la note moyenne et des pourcentages
regus pour chaque option de réponse, des seuils de no-
tation moyenne et de pourcentage de réponses de type
a) ou b) ont été établis afin de classer les déclarations
soumises a I'évaluation.

Celles ayant obtenu une note moyenne de 2 3.4 sur 4,
avec 2 93% de réponses de type a) ou b) ont été provi-
soirement classées comme RECOMMANDATIONS avec
CONSENSUS CLAIR.

Celles ayant obtenu une note > 3,3 sur 4, avec = 81% de
réponses de type a) ou b), mais n‘ayant pas atteint la
note du groupe précédent, ont été classées comme RE-
COMMANDATIONS AVEC UNE FORTE PREDOMINANCE
DE REPONSES de type a) ou b).

Seconde phase Apres avoir recu et évalué individuelle-
ment les résultats globaux de la premiere enquéte, les
experts se sont réunis par voie télématique a travers la
plateforme Jitsi Meet, pour débattre ensemble sur les
différentes questions posées et leurs réponses. La réu-
nion a été divisée en deux sessions, dans lesquelles les
RECOMMANDATIONS avec un CONSENSUS CLAIR ont
été approuvées et ou toutes les autres ont été débattues
en profondeur, surtout celles du second groupe : RE-
COMMANDATIONS AVEC UNE FORTE PREDOMINANCE
DE REPONSES DE TYPE a) ou b).

Pendant le débat, des modifications a certaines des
questions initiales (essentiellement du second groupe)
ont été suggérées et approuvées, et une deuxieme en-
quéte a été élaborée conjointement, ce qui a permis,
dans la troisieme phase du rapport, de noter a nouveau
et anonymement certaines des déclarations.

Troisiéme phase Les experts ont répondu anonyme-
ment a la seconde enquéte, qui s'est déroulée comme
la premiere.

Les réponses obtenues ont été analysées comme lors
de la premiére phase et les résultats ont été envoyés aux
experts, qui ont approuvé individuellement les nouve-
|lles RECOMMANDATIONS avec un CONSENSUS CLAIR,
résultant de la seconde enquéte.

Rédaction et approbation du rapport

En combinant les résultats des deux enquétes, toutes
les RECOMMANDATIONS avec une note moyenne de > 3.4
sur 4 et avec =2 93% de réponses de type a) ou b) ont été
définitivement classées comme RECOMMANDATIONS
avec un CONSENSUS CLAIR.

Ces RECOMMANDATIONS constituent la section 3 du
rapport. Ce rapport final a été corrigé et approuvé par
tous les experts ayant participé a son élaboration.



Recommand



Les experts intervenants sont parvenus a un CONSENSUS
CLAIR (note de = 3,4 sur 4 et un pourcentage d'experts
totalement d'accord ou d'accord avec quelques réserves
de 93%) sur la base des recommandations suivantes.



Sur le Dépistage Néonatal des Maladies Métaboliques Héréditaires

RECOMMANDATION 1:

Il est nécessaire d’harmoniser I'étendue du dépista-
ge métabolique en Europe afin de pouvoir augmen-
ter le nombre de MMH dépistées (3,.9/100%).

RECOMMANDATION 2 :

Le dépistage métabolique devrait avoir une couver-
ture de pathologies similaire au sein d'un méme
Etat, sans que cela nimplique une réduction des
programmes actuels avec une plus grande étendue
(3.8/100%).

RECOMMANDATION 3 :

Le dépistage métabolique devrait avoir, dans un Etat
donné, au moins une étendue minimale, qui devrait
étre revue périodiquement afin de l'adapter aux
nouvelles connaissances (4,0/100%).

Sur le Dépistage Génétique Néonatal

RECOMMANDATION 7:

Pour la mise en marche des programmes de dépis-
tage génétique néonatal en Espagne et en France,
il est conseillé d’avancer dans la formation du per-
sonnel de santé, qui fournira son conseil lors de la
demande de consentement. (3,9/100%).

RECOMMANDATION 4 :

Le portefeuille recommandé de maladies comprises
dans le dépistage métabolique en Espagne devrait
étre élargi le plus rapidement possible (3,8/100%).

RECOMMANDATION 5 :

Certaines des maladies qui font actuellement l'objet
d'un dépistage métabolique pourraient étre dépis-
tées d’'une maniere plus précise par un dépistage
génétique (3.6/94%).

RECOMMANDATION 6 :

Les programmes de dépistage génétique néonatal
a implanter devraient étre coordonnés avec les pro-
grammes de dépistage métabolique existants, en
complément de ceux-ci (3,7/93%).

RECOMMANDATION 8:

Les programmes de dépistage génétique néo-
natal devraient étre implantés au niveau de I'Etat
(3.6/94%).



RECOMMANDATION 9: RECOMMANDATION 10:
Les programmes de dépistage génétique néona- Les programmes de dépistage génétique néonatal
tal devraient étre mis en place initialement pour lancés devraient étre universels (3.7/94%).

compléter ou élargir la liste des maladies dépistées
dans le cadre des programmes de dépistage méta-
bolique (3.6/100%).

Sur les Aspects Bioéthigues du Dépistage Néonatal

| |
RECOMMANDATION 11: RECOMMANDATION 13:
Il doit y avoir un consentement formel des parents L'étendue du rapport standard des données obte-
ou des tuteurs légaux pour sa réalisation (3,5/93%). nues devrait se limiter a la communication des ré-

sultats métaboliques et génétiques affectant une
liste prédéterminée révisable de génes ou de types

—— de variants (3,8/100%).
RECOMMANDATION 12: —_—
L'acces aux résultats personnels du dépistage mé-
tabolique ou génétique néonatal doit étre limité a RECOMMANDATION 14
l'autorité sanitaire responsable du programme et Les données obtenues ne doivent en aucun cas
au patient ou a ses tuteurs légaux (3,4/93%). pouvoir étre revendiquées par une quelconque

autorité (excepté les professionnels de santé pour
leur utilisation exclusive dans le diagnostic et le trai-
tement du patient). La réglementation précise de
toute autre utilisation légale des données est jugée
nécessaire (3,4/93%).

Sur le Réle de la Bioinformatique dans l'Interprétation des Données

I I
RECOMMANDATION 15: RECOMMANDATION 16:
Le personnel chargé de la bioinformatique devrait Il convient de travailler a 'amélioration de la fiabili-
étre disponible dans tous les laboratoires et servi- té des outils bioinformatiques d'interprétation des
ces hospitaliers impliqués dans l'interprétation des variantes et des ensembles de données métaboli-
résultats du dépistage néonatal (3.7/93%). ques pour pouvoir les utiliser pour le diagnostic et

le dépistage (3.9/93%).

10—



Autres
recommandations

Autres recommandations possibles avec un moindre
degré de consensus et quelques suggestions
supplémentaires.
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D’autres recommandations possibles ont recu des notes
élevées de la part des experts lors de la deuxieme en-
quéte > 33/ > 81% de réponses de type a) ou b)], mais
n'‘ont pas atteint le seuil indiqué ci-dessus.

Néanmoins, elles sont représentées ci-dessous, ainsi que
certaines suggestions et réflexions faites au cours de la
discussion des experts. Il faut préciser qu'elles ne font
pas partie des recommandations du rapport.

— Le portefeuille recommandé de maladies compri-
ses dans le dépistage métabolique en France devrait
étre élargi le plus rapidement possible (3,5/88%).

— Limplantation de programmes de dépistage
génétique néonatal en complément du dépistage
métabolique améliorera considérablement la survie
et la qualité de vie des nouveau-nés et devrait étre
réalisée dés que possible (3,6/88%).

— L'implantation de programmes de dépistage gé-
nétique néonatal en Espagne et en France pourrait
étre rentable (3,3/81%).

— Le patient ou ses tuteurs légaux doivent pouvoir
limiter I'acces de I'autorité sanitaire aux résultats au
temps nécessaire pour mener a bien le diagnostic
et le traitement (3,3/88%).

Le consensus atteint est insuffisant concernant certains
aspects techniques, comme par exemple savoir si les
programmes de dépistage génétique néonatal doivent
envisager dés le départ le séquengage de I'exome ou du
génome du nouveau-né ou seulement le séquencage
d’'un panel de génes préétabli et périodiquement revu/
mis a jour.

Le consensus atteint reste également insuffisant pour
savoir s'il convient de dépister toutes les maladies per-
mises par la technique d’analyse couramment utilisée
et sans colt additionnel significatif ou, inversement, de

dépister seulement les maladies pour lesquelles il existe
un traitement qui améliore la qualité de vie du patient
ou dont l'identification précoce permet une économie
importante en ressources humaines et matérielles pour
le systeme de santé. Les deux options ont recu un sou-
tien similaire.

Les experts ont signalé I'existence d'implications juridi-
ques dans les différentes possibilités d'élaborer le con-
sentement informé préalable au dépistage néonatal et
dans l'acces ultérieur aux données personnelles, et con-
sidérent qu’il est souhaitable qu'il existe une disposition
juridique précise traitant de ces deux aspects.

12 —



Quelques
recommandations
d’'experts francais

Quelques recommandations spécifiques d'experts
frangais concernant le programme frangais de
dépistage néonatal
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Comme indiqué dans l'introduction, I'élaboration du ra-
pport Pirepred a été confrontée a d'importants dévelo-
ppements |égislatifs en France, liés a la récente interdic-
tion du dépistage génétique.

Afin de permettre aux experts francais de participer a la
réflexion commune, le contenu de la premiéere enquéte
a été adapté, en éliminant toute référence au dépistage
génétique.

Enfin, la différence des questions comprises dans les
enquétes aupres des experts espagnols et francais, ainsi
que le nombre plus faible d'experts frangais ayant par-
ticipé en répondant a la premiére enquéte adaptée (3
experts) font qu'il est conseillé de présenter les résultats
séparément.

Les résultats présentés dans cette section se réferent ex-
clusivement a la premiére et unique enquéte réalisée
par les 3 experts frangais:

Marie Lise Maddelein, PhD
IPBS - Institut de Pharmacologie et de Biologie Structurale,
Toulouse.

Olivier Cuvillier, PhD
Laboratoire de Chimie de Coordination-CNRS, Toulouse.

Frédérique Savagner, PhD
Institut des Maladies Métaboliques et Cardiovasculaires,
Toulouse.

La procédure de participation a I'enquéte et I'analyse
des réponses sont décrites dans la partie 2, qui com-
prend la méthodologie suivie pour la préparation du
rapport par les experts espagnols. Les deux autres pha-
ses de I'élaboration du rapport décrites dans la partie 2
n'‘ont pas été réalisées dans ce cas.

Les déclarations des experts frangais qui ont obtenu une
note moyenne de 2 3,5 sur 4, avec 100 % de réponses
de type a) ou b) ont été classées comme des DECLARA-
TIONS AVEC UN CONSENSUS CLAIR sont les suivantes :

14—



Sur le Dépistage Néonatal de Maladies Métaboliques Heréditaires

DECLARATION 1:

Le dépistage métabolique devrait avoir la méme
étendue (hombre d’'EMH dépistées) dans toute I'Eu-
rope.

DECLARATION 2:
Le dépistage métabolique devrait avoir la méme
étendue au sein d’'un méme Etat.

DECLARATION 3:
Le dépistage métabolique devrait avoir une étendue
maximale au sein d'un méme Etat.

DECLARATION 4:

Le portefeuille obligatoire de maladies comprises
dans le dépistage métabolique en France devrait
étre élargi de fagon urgente.

Sur les Considérations Bioéthiques du Dépistage Néeonatal

DECLARATION 5:

Seuls l'autorité sanitaire responsable du programme
et le patient ou son tuteur |égal devraient avoir ac-
ces aux résultats personnels d'un dépistage néonatal
meétabolique.

DECLARATION 6:

Le rapport devrait se limiter aux résultats métaboli-
ques affectant une liste prédéterminée de genes ou
de types de variantes.

15—

DECLARATION 7:

Les données obtenues ne devraient pouvoir étre
réclameées par aucune autorité (sauf une autorité sa-
nitaire et pour leur usage exclusif dans le cadre du
traitement du patient).

DECLARATION 8:

Les données devraient pouvoir étre réclamées ju-
diciairement par les autorités nationales de la per-
sonne concernée pour étre utilisées comme preuves
dans des procédures judiciaires.



Sur le réle de la Bioinformatique dans I'Interprétation des Donnée

DECLARATION 9:

Il devrait y avoir du personnel bioinformatique dans
tous les hopitaux et les services impliqués dans I'in-
terprétation des résultats du dépistage néonatal.

DECLARATION 10:

Les outils actuels de prédiction de pathogénicité de
variantes sans données cliniques associées sont déja
d’'une grande aide dans le diagnostic.

DECLARATION 11:

Il est indispensable d’améliorer la fiabilité des outi-
Is bioinformatiques d’interprétation de variantes et
d'ensembles de données métaboliques pour pou-
voir les utiliser dans le diagnostic.

16 —
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Conclusions



Les experts espagnols mentionnés dans le tableau du
point 2.7 ont réalisé ce rapport, qui comprend au point 3
un total de seize recommandations visant a améliorer les
programmes de dépistage néonatal en Espagne.

Les recommmandations faites ont rapport avec le dépista-
ge néonatal des maladies métaboliques héréditaires, le
dépistage génétique néonatal, les aspects bioéthiques
et le réle de la bioinformatique dans l'interprétation des
données obtenues.

Trois experts frangais ont participé a une seule enquéte
réduite ou le dépistage génétique n'a pas été abordé et
qui a débouché sur 11 déclarations reprises au point 5.
Qualitativement, on peut apprécier une bonne corres-
pondance entre les recommandations du panel de 16 ex-
perts espagnols et les déclarations des 3 experts frangais.

Les recommandations de ce rapport peuvent étre utiles a
I'élaboration d’'une stratégie nationale de santé et de san-
té publique qui contribuerait a améliorer les program-
mes actuels de dépistage néonatal.

18 —



19 —

Anhnhexe 1

Formulaire répondant durant la premiéere phase



Partie A: Questions et Déclarations Concernant le Dépistage Néonatal des Maladies Métaboli-

gues Héréditaires

Question 1: Quelle étendue devrait avoir le program-
me de dépistage néonatal des maladies métaboliques
héréditaires (PDNM)?

DECLARATION 1.1: Toutes les maladies que permet la
technique d'analyse couramment utilisée, sans colt su-
pplémentaire, devraient étre dépistées.

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’'accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 1.2: Seules les maladies pour lesquelles il
existe un traitement qui améliore la qualité du patient
ou dont lidentification précoce permet de faire des éco-
nomies importantes pour le systeme de santé devraient
étre dépistées.

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’'accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

Question 2: Quelle doit étre l'uniformité du dépistage
métabolique néonatal?

DECLARATION 2.1: Le dépistage métabolique devrait
avoir la méme étendue (nombre de MME dépistés) dans
toute I'Europe

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’'accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 2.2: Le dépistage métabolique devrait
avoir la méme étendue au sein d’'un méme Etat.

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 2.3: Le dépistage métabolique devrait
avoir la méme étendue que celle prévue par l'autorité sa-
nitaire régionale dans chaque cas

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 2.4: Le dépistage métabolique devrait
avoir une portée minimale dans un Etat donné

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 2.5: Le dépistage métabolique devrait
avoir une portée maximale dans un Etat donné

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord
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DECLARATION 2.6: Le portefeuille obligatoire de mala-
dies comprises dans le dépistage métabolique en Es-
pagne devrait étre élargi de toute urgence

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 2.7: Le portefeuille obligatoire de mala-
dies comprises dans le dépistage métabolique en Fran-
ce devrait étre élargi d'urgence

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 2.8: Certaines des maladies qui sont
dépistées métaboliqguement pourraient I'étre d'une ma-
niere plus précise grace a un dépistage génétique

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord
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Question 3: Quelle relation faudrait-il établir entre le
dépistage métabolique néonatal existant et le dépis-
tage génétique néonatal a implanter éventuellement ?

DECLARATION 3.1: Les programmes de dépistage gé-
nétique des nouveau-nés devraient étre mis en ceuvre
indépendamment des programmes de dépistage mé-
tabolique existants

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

DECLARATION 3.2: Les programmes de dépistage géné-
tigue néonatal doivent étre implantés en coordination
et en complément des programmes de dépistage mé-
tabolique existants

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord



Partie B: Questions et Déclarations sur le Dépistage Génétique Néonatal

Question 4: Est-il urgent et/ou possible de mettre en
oceuvre des programmes de dépistage génétique néo-
natal (PDGN) universels en Espagne et/ou en France?

DECLARATION 4.1: L'implantation de programmes de
dépistage génétique néonatal améliorera significative-
ment la survie et la qualité de vie des nouveau-nés et de
ce fait est urgente

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 4.2: Limplantation de programmes de
dépistage génétique néonatal en Espagne et en France
semble financierement viable

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 4.3: En Espagne et en France, le personnel
de santé est suffisamment formé pour mettre en marche
des programmes de dépistage génétique néonatal

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

Question 5: Quelle étendue et uniformité devrait avoir
un programme de dépistage génétique néonatal en
Espagne et/ou en France?

DECLARATION 5.1 : L'implantation de programmes de
dépistage génétique néonatal devrait démarrer au ni-
veau régional

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

DECLARATION 5.2 : L'implantation de programmes de
dépistage génétique néonatal devrait démarrer au ni-
veau national

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

DECLARATION 5.3 : Les programmes de dépistage gé-
nétigue néonatal devraient étre mis en place au départ
pour compléter ou élargir la liste des maladies dépistées
dans le cadre des programmes de dépistage métaboli-
que

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord
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DECLARATION 5.4 : Les programmes de dépistage géné-
tigue néonatal devraient prévoir dans un premier temps
le séquencgage de I'exome du nouveau-né

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 5.5: Les programmes de dépistage géné-
tigue néonatal devraient prévoir dans un premier temps
le séquengage du génome néonatal

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 5.6: Les programmes de dépistage géné-
tigue chez le nouveau-né devraient se concentrer princi-
palement sur les populations a risque

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord
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DECLARATION 5.7: Les programmes de dépistage géné-
tigue néonatal lancés devraient viser une population vo-
lontaire

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 5.8: Les programmes de dépistage généti-
gue néonatal lancés devraient étre universels

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord



Partie C: Questions et Déclarations sur les Aspects Bioéthiques du Dépistage Néonatal

Question 6: Comment doit étre abordé le consente-
ment paternel pour la réalisation de tests de dépista-
ge néonatals d’offre universelle?

DECLARATION 6.1: Il devrait y avoir un consentement ex-
plicite a sa réalisation

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 6.2: Le consentement est considéré don-
né mais doit pouvoir étre révoqué avant la réalisation
des tests

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 6.3: Les tests devraient étre obligatoires

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

Question 7: Qui devrait avoir accés aux résultats per-
sonnels d’'un dépistage néonatal métabolique ou gé-
nétique?

DECLARATION 7.1: Lautorité sanitaire responsable du pro-
gramme et les personnes désignées par cette autorité

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

DECLARATION 7.2: Lautorité sanitaire responsable du pro-
gramme et les personnes désignées par cette autorité, avec
le consentement du nouveau-né, une fois adulte, ou de son
tuteur légal

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

DECLARATION 7.3: L'autorité sanitaire responsable du
programme et le patient ou son tuteur légal

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord
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DECLARATION 7.4 : Pendant une période limitée, l'au-
torité sanitaire responsable du programme et, pour une
durée indéterminée, le patient ou son tuteur légal

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

Question 8: Quelle étendue devrait avoir le rapport
standard réalisé a partir des données obtenues?

DECLARATION 8.1: Le rapport devrait se limiter aux ré-
sultats métaboliques et les résultats génétiques qui con-
cernent une liste prédéterminée de genes ou de types
de variants

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 8.2 : Il devrait étre aussi complet que le juge
le service d'analyse ou d'interprétation des échantillons

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 8.3: Un rapport le plus complet possible
devrait étre remis au pédiatre responsable et un autre,
défini et limité, aux parents

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord
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Question 9: Quelle doit étre l'utilisation légale des
données obtenues?

DECLARATION 9.1: Les données obtenues ne devraient
en aucun cas pouvoir étre réclameées par une quelcon-
gue autorité (sauf I'autorité sanitaire et dans le cadre ex-
clusif du traitement du patient)

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

DECLARATION 9.2: Les données devraient pouvoir étre
réclamées comme preuves dans des procédures judi-
ciaires par les autorités nationales du patient.

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

DECLARATION 9.3: Les données devraient pouvoir étre
réclamées judiciairement par les particuliers (personnes
physiques ou morales) se jugeant concernés

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord



Partie D: Questions et Déclarations sur le Réle de la Bioinformatique dans I'Interprétation des

Données

Question 10: Faut-il accroitre la disponibilité et I'uti-
lisation des outils bioinformatiques pour I'analyse et
I'interprétation des données du dépistage néonatal?

DECLARATION 10.1: Cela n'est pas nécessaire, car |'uti-
lisation des outils bioinformatiques se généralise a bon
rythme et naturellement

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 10.2: Tous les laboratoires et services hos-
pitaliers impliqués dans I'interprétation des résultats du
dépistage néonatal devrait avoir du personnel chargé de
la bioinformatique.

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 10.3: Les outils actuels permettant de
prédire la pathogénicité des variants sans données cli-
niques associées sont déja d'une grande aide pour le
diagnostic

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

DECLARATION 10.4: |l est indispensable d’améliorer la
fiabilité des outils bioinformatiques pour l'interprétation
de variantes et d'’ensembles de données métaboliques
afin de pouvoir les utiliser en diagnostic

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

26 —



27 —

Anhnhexe 2

Formulaire répondu pendant la seconde phase



Partie A: Questions et Déclarations sur le Dépistage Néonatal des Maladies Métaboliques Héré-

ditaires

Question 2: Quelle doit étre 'uniformité du dépistage
métabolique néonatal?

RECOMMANDATION 2.1: Le dépistage métabolique de-
vrait avoir la méme étendue (nombre de MME dépistés)
dans toute I'Europe

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

RECOMMANDATION 2.4: Le dépistage métabolique de-
vrait avoir une portée minimale dans un état donné

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

RECOMMANDATION 2.7: Le portefeuille obligatoire de
maladies comprises dans le dépistage métabolique en
France doit étre élargi de toute urgence

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord

RECOMMANDATION 2.8: Certaines des maladies qui
font l'objet d'un dépistage métabolique pourraient étre
dépistées d'une maniére plus précise grace a un dépis-
tage génétique

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord
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Partie B: Questions et Recommandations sur le Dépistage Génétique Néonatal

Question 4: Est-il urgent et/ou possible d’implanter
des programmes universels de dépistage génétique
néonatal (DPN) en Espagne et/ou en France?

RECOMMANDATION 4.1: L'implantation de programmes
de dépistage génétique néonatal améliorera considéra-
blement la survie et la qualité de vie des nouveau-nés et
de ce fait est urgente

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

RECOMMANDATION 4.2: L'implantation de programmes
de dépistage génétique néonatal en Espagne et en Fran-
ce semble financierement viable

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

RECOMMANDATION 4.3 : En Espagne et en France, le
personnel de santé est suffisamment formé pour mettre
en ceuvre des programmes de dépistage génétique néo-
natal

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord
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Question 5: Quelle étendue et uniformité devrait avoir
un programme de dépistage génétique néonatal en
Espagne et/ou en France ?

RECOMMANDATION 5.2: L'implantation des program-
mes de dépistage génétique néonatal doit étre initiée
au niveau national

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

RECOMMANDATION 5.8: Les programmes de dépistage
génétique des nouveau-nés lancés devraient étre uni-
versels

a) Je suis tout a fait d'accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord



Partie C: Questions et Recommandations sur les Aspects Bioéthiques du Dépistage Néonatal

Question 7: Qui doit avoir accés aux résultats person-
nels du dépistage néonatal métabolique ou généti-
que?

RECOMMANDATION 7.4 : Pour une période limitée, I'au-
torité sanitaire responsable du programme et, pour une
durée indéterminée, le patient ou son tuteur légal

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves
c) J'ai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord

e) Je ne suis pas du tout d'accord

Question 8: Quelle devrait étre I'étendue du rapport
standard réalisé a partir des données obtenues?

RECOMMANDATION 8.1: Le rapport devrait se limiter
aux résultats métaboliques et génétiques qui concer-
nent une liste prédéterminée de genes ou de types de
variants

a) Je suis tout a fait d’accord

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves
c) Jai des doutes a ce sujet

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord

e) Je ne suis pas du tout d’accord
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Apéndice 3

Formulaire pour les experts francgais

Elaboration du rapport consensuel de dépistage
néonatal



Partie A: Questions et Déclarations sur le Dépistage Néonatal de Maladies Métaboliques Héré-

ditaires

Question 1: Quelle étendue devrait avoir le program-
me de dépistage néonatal de maladies métaboliques
héréditaires (PCNM) ?

DECLARATION 1.1: Il faudrait dépister toutes les mala-
dies que permet (sans colt supplémentaire important)
la technique analytique habituellement utilisée.

a) Je suis tout a fait d'accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 1.2: Seules les maladies pour lesquelles
il existe un traitement qui améliore la qualité de vie du
patient ou dont lidentification précoce implique une
économie importante au systéme sanitaire devraient
étre dépistées.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

Question 2: Quel degré d’uniformité devrait avoir le
dépistage métabolique néonatal ?

DECLARATION 2.1: Le dépistage métabolique devrait
avoir la méme étendue (nombre d'EMH dépistées) dans
toute I'Europe.

a) Je suis tout a fait d'accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 2.2 : Le dépistage métabolique devrait
avoir la méme étendue au sein d’'un méme Etat.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 2.3: Le dépistage métabolique devrait
avoir I'étendue prévue par l'autorité sanitaire régionale
dans chaque cas.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 2.4: Le dépistage métabolique devrait
avoir une étendue minimale au sein d’'un méme Etat.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 2.5: Le dépistage métabolique devrait
avoir une étendue maximale au sein d’'un méme Etat.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.
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DECLARATION 2.6: Le portefeuille obligatoire de mala-
dies comprises dans le dépistage métabolique en Es-
pagne devrait étre élargi de fagcon urgente.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 2.7: Le portefeuille obligatoire de mala-
dies comprises dans le dépistage métabolique en Fran-
ce devrait étre élargi de fagon urgente.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

Partie C: Questions et Déclarations sur les Considérations Bioéthiques du Dépistage Néonatal

Question 6: Comment doit étre abordé le consente-
ment paternel pour la réalisation de tests de dépistage
néonatal d’offre universelle ?

DECLARATION 6.1: La réalisation des tests devrait faire
'objet d'un consentement expreés.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 6.2 : Le consentement est considéré don-
né mais il devrait pouvoir étre révoqué avant la réalisa-
tion des tests.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.
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DECLARATION 6.3 : La réalisation des tests devrait étre
obligatoire.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

Question 7: Qui devraient avoir accés aux résultats per-
sonnels d’'un dépistage néonatal métabolique ou gé-
nétique ?

DECLARATION 7.1 : L'autorité sanitaire responsable du
programme et les personnes désignées par cette auto-
rité.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.



DECLARATION 7.2: L'autorité sanitaire responsable du
programme et les personnes désignées par cette auto-
rité, avec le consentement de I'intéressé, une fois adulte,
ou bien de son tuteur légal.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 7.3: L'autorité sanitaire responsable du
programme et le patient ou son tuteur légal.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 7.4: Pendant une période limitée, l'au-
torité sanitaire responsable du programme et, indéfini-
ment, le patient ou son tuteur légal.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

Question 8: Quelle devrait étre I'étendue du rapport
standard réalisé a partir des données obtenues ?

DECLARATION 8.1: Le rapport devrait se limiter aux ré-
sultats métaboliques et génétiques affectant une liste
prédéterminée de génes ou de types de variantes.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 8.2 : L'étendue du rapport devrait étre la
plus compléte possible au critere du service d’analyse et
d’'interprétation des échantillons.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 8.3 : Un rapport le plus complet possible
devrait étre remis au pédiatre responsable et un autre
rapport, défini et limité, aux parents.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

Question 9: A quelle utilisation Iégale les données obte-
nues devraient-elles étre destinées ?

DECLARATION 9.1 : Les données obtenues ne devraient
pouvoir étre réclamées par aucune autorité (sauf une
autorité sanitaire et pour leur usage exclusif dans le ca-
dre du traitement du patient).

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.
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DECLARATION 9.2 : Les données devraient pouvoir étre
réclamées judiciairement par les autorités nationales de
la personne concernée pour étre utilisées comme preu-
ves dans des procédures judiciaires.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 9.3 : Les données devraient pouvoir étre
réclameées judiciairement les particuliers (personnes
physiques ou morales) qui se considérent concernés.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d'accord mais avec quelques réserves.
c) J'ai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d'accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

Partie D: Questions et Déclarations sur le Réle de la Bioinformatique dans I'Interprétation des

Données

Question 10: Faut-il intensifier la disponibilité et I'utili-
sation d’outils bioinformatiques d’analyse et d’interpré-
tation de données provenant du dépistage néonatal ?

DECLARATION 10.1: Cela n'est pas nécessaire car |'uti-
lisation d'outils bioinformatiques s’integre au rythme
adéquat et d'une maniere naturelle.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 10.2 : Il devrait y avoir du personnel bioin-
formatique dans tous les hopitaux et les services impli-
qués dans linterprétation des résultats du dépistage
néonatal.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.
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DECLARATION 10.3 : Les outils actuels de prédiction de
pathogénicité de variantes sans données cliniques
associées sont déja d'une grande aide dans le diag-
nostic.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.

DECLARATION 10.4 : Il est indispensable d’améliorer
la fiabilité des outils bioinformatiques d’interprétation
de variantes et d’ensembles de données métaboliques
pour pouvoir les utiliser dans le diagnostic.

a) Je suis tout a fait d’accord.

b) Je suis d’accord mais avec quelques réserves.
c) Jai des doutes a ce sujet.

d) Je ne suis pas tout a fait d’accord.

e) Je suis totalement en désaccord.
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