
INFORMATIONS POUR LES PARENTS

Chers parents,
La naissance de votre enfant est proche ou vient tout juste 
d‘avoir lieu. Nous vous souhaitons le meilleur pour votre  
enfant. La plupart des enfants naissent en bonne santé et 
le resteront. Cependant, il existe des maladies congénitales 
rares, à priori non détectables par des signes cliniques  
externes chez les nouveau-nés. Si elles ne sont pas trai-
tées, ces maladies peuvent entraîner de graves handicaps 
chez l‘enfant. Pour prévenir cela, il est recommandé de  
soumettre tous les nouveaunés en Allemagne à d‘impor- 
tants examens de dépistage prénatal (dépistage néonatal) 
et ce, dès les premiers jours de leur vie. La participation au 
dépistage néonatal est volontaire. Pour que ces examens 
soient effectués sur votre enfant, votre accord est requis en 
apposant votre signature (au moins un tuteur) sur le formu-
laire de consentement.

Dépistage néonatal des maladies métaboliques congéni-
tales, des troubles hormonaux et des troubles du système 
immunitaire
De maladies métaboliques congénitales rares, des troubles 
hormonaux ou des troubles du système immunitaire 
peuvent entraîner des lésions des organes, un handicap 
physique ou mental, des infections sévères ou même la 
mort si elles ne sont pas soignées. Un dépistage précoce 
permet, dans la plupart des cas, de prévenir ou d‘atténuer 
les conséquences de la maladie par l‘administration de mé-
dicaments, le respect d‘un régime alimentaire ou d‘autres 
mesures spécifiques. Il est préférable d‘effectuer l‘examen 
au cours du deuxième ou du troisième jour de vie en préle-
vant quelques gouttes de sang sur le papierfiltre et en 
les envoyant à un laboratoire de dépistage. La procédure 
exacte du dépistage et les différentes maladies sont pré-
sentées à la page 2.

Dépistage néonatal de la mucoviscidose (fibrose kystique)
En parallèle au dépistage des maladies métaboliques 
congénitales, des troubles hormonaux et des troubles du 
système immunitaire, il vous est proposé un dépistage de 
la mucoviscidose chez votre enfant à partir du même échan-
tillon sanguin. Les enfants atteints de la mucoviscidose  
présentent un mucus visqueux qui se forme dans les pou-
mons et d‘autres organes. Ceux-ci s‘enflamment en perma-

nence. En règle générale, ces enfants ont une insuffisance 
pondérale et grandissent mal.

Dans des cas graves, la fonction pulmonaire peut être 
sévèrement altérée. Le but du dépistage de la mucovisci-
dose est de détecter la maladie le plus tôt possible pour 
initier au plus vite le traitement nécessaire, ce qui améliore 
considérablement la qualité de vie et augmente la longévité 
de l‘enfant. Afin d‘effectuer le dépistage néonatal de la mu-
coviscidose conformément à la loi du diagnostic génétique 
il est impératif d‘avoir eu au préalable un entretien explica-
tif avec un médecin. Des informations complémentaires sur 
cette maladie et la procédure exacte d‘examen sont dispo-
nibles à la page 5.

Une fois le diagnostic accompli, le prélèvement de sang de 
votre enfant sera conservé pendant 3 mois puis sera détruit, 
conformément à la loi.

Afin de s‘assurer que les examens de contrôle nécessaires 
ont été effectués en cas de résultat anormal, nous vous 
demandons de donner votre accord pour le transfert des 
données au centre de suivi à notre centre de dépistage jus-
qu‘à ce que les résultats aient été clarifiés dans le cas d‘un 
résultat nécessitant une confirmation.

Si vous êtes d’accord pour le dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des
troubles du système immunitaire et de la mucoviscidose pour votre bébé, veuillez signer sur cette page.

Nom de l’enfant:  

Date de naissance:  
(ou étiquette) 

J‘ai reçu le matériel d‘information sur le dépistage néonatal et je suis suffisamment informé.

Je suis d‘accord avec le dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des 
troubles du système immunitaire et de la mucoviscidose sur mon enfant et la transmission des informations néces-
saires à cet égard.

Dans le cas où un résultat de dépistage néonatal nécessite une confirmation, je suis d‘accord avec le transfert
des données entre le centre de suivi et le centre de dépistage de Heidelberg et ce jusqu‘à la confirmation finale
de ces résultats (tracking des données transmises).

J‘ai été informé de la nécessité de passer un deuxième examen au plus tard   (e(date).
(a second examination is only necessary for a few children).

Je refuse le dépistage néonatal pour mon enfant. J‘ai été informé des conséquences négatives possibles pour mon 
enfant (maladies non détectées qui peuvent conduire à un handicap et à la mort).

   

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  

Date, nom en lettres capitales, Signature du médecin suivant §8 article 1 GenDG

Si vous souhaitez uniquement faire effectuer certains examens spécifiques à votre enfant, veuillez remplir et
signer la déclaration figurant au verso.

Ce consentement est conservé par l’expéditeur de l’échantillon biologique
Le consentement au dépistage néonatal ou refus de certaines parties du programme de dépistage doit être noté sur
l e papier filtre du dépistage néonatal dans les champs prévus à cet effet.

DÉPISTAGE NÉONATAL À HEIDELBERG
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DÉPISTAGE NÉONATAL DE LA MUCOVISCIDOSE

Simultanément au dépistage néonatal des maladies méta-
boliques congénitales, des troubles hormonaux et des 
troubles du système immunitaire, il vous est proposé un 
dépistage de la mucoviscidose pour votre enfant. Le but du 
dépistage de la mucoviscidose est de détecter la maladie 
le plus tôt possible pour initier au plus vite le traitement 
nécessaire. Un traitement rapide améliore considérable-
ment la qualité de vie et augmente la longévité de l‘enfant. 
Le dépistage de la mucoviscidose est soumis aux disposi-
tions spéciales de la Loi sur le diagnostic génétique. Les 
informations suivantes sont mises à votre disposition pour 
que vous puissiez mieux vous préparer à l‘entretien expli-
catif que vous allez avoir avec le médecin.

Qu‘est-ce la mucoviscidose ?
Aussi appelée fibrose kystique, la mucoviscidose est une 
maladie héréditaire qui touche environ 1 enfant sur 4800.
Une mutation génétique du gène CFTR entraîne une pertur-
bation de la sécrétion de sel dans les cellules glandulaires. 
Il en résulte la formation de mucus visqueux dans les voies 
respiratoires et d‘autres organes, qui s‘enflamment alors 
de façon permanente. La gravité des symptômes de la 
maladie peut varier en raison de différentes mutations 
génétiques. La fonction du pancréas est souvent imitée. 
Par conséquent, les enfants atteints présentent souvent 
une insuffisance pondérale et grandissent mal. Dans les 
cas graves, la fonction pulmonaire peut être considérable-
ment détériorée à la suite d‘une pneumonie grave répétée. 

Comment peut-on traiter la mucoviscidose ?
Actuellement, il n‘existe aucun traitement curatif contre la 
mucoviscidose. Toutefois, les effets de la maladie peuvent 
être soulagés ou atténués par diverses approches théra-
peutiques, de sorte que l‘espérance de vie des patients 
atteints de mucoviscidose progresse continuellement. Le 
traitement de la mucoviscidose comprend des inhalations 
et de la physiothérapie, une alimentation particulièrement 
riche en calories et des médicaments. En outre, il est bon 
d‘effectuer des contrôles réguliers dans les centres spécia-
lisés dans la mucoviscidose afin de pouvoir diagnostiquer 
le plus tôt possible et en temps utile les changements qui 
surviennent.

Pourquoi le dépistage de la mucoviscidose est-il
j udicieux ?
Le dépistage de la mucoviscidose sert a rapidement dia-
gnostiquer la maladie. La mise en place immédiate du trai-
tement permet un meilleur développement de l’enfant, une 
vie plus saine et de ce fait d’augmenter son espérance de 
vie.

Comment se déroule le dépistage de la mucoviscidose ?
Le dépistage de la mucoviscidose ne nécessite habitu-
ellement pas de prélèvement sanguin supplémentaire. Le 
dépistage de la mucoviscidose s‘effectue en parallèle avec 
le dépistage des maladies métaboliques, des troubles hor-
monaux et des troubles du système immunitaire chez vot-
re enfant, à partir du même échantillon de sang prélevé 
sur le nouveau-né. Pour cela, quelques gouttes de sang (de 
la veine ou du talon) sont déposées sur un papier filtre et 
acheminées à un laboratoire de dépistage.

L‘enzyme immuno-réactive trypsine (IRT) est d‘abord ana-
lysée. Si la valeur est élevée, un deuxième examen de la 
protéine associée à la pancréatite (PAP) est effectué à partir 
du même échantillon de sang. Si le deuxième résultat est 
également élevé, un test ADN (test génétique) est utilisé 
pour rechercher les mutations génétiques les plus fré-
quentes dans le cas de la mucoviscidose. Si une ou deux 
mutations génétiques sont diagnostiquées, le résultat du 
dépistage doit être vérifié. Dans le cas où le premier test 
(IRT) est déjà très clair, le résultat du dépistage seul néces-
site un contrôle et les autres tests ne sont plus effectués. 
La combinaison des différents tests successifs permet 
d‘augmenter la fiabilité et l‘exactitude des résultats. Tou-
tefois il existe très rarement des cas d’enfants atteints 
de mucoviscidose ayant eu des résultats négatifs lors du 
dépistage néonatal.

Pour pouvoir effectuer le dépistage néonatal de la muco-
viscidose conformément à la loi du diagnostic génétique 
il est impératif d ávoir au préalable un entretien explica-
tif avec un médecin. Dans le cas où l’accouchement a été 
accompagné d’une sage-femme ou d’une aidesoignante, il 
est encore possible d’en discuter avec un médecin et d’ef-
fectuer le test jusqu’ à 4 semaines de vie du nourrisson, 
par exemple pendant le contrôle U2. Dans ce cas précis, 
un nouveau prélèvement sanguin est nécessaire. Con-
trairement au dépistage de la mucoviscidose, le dépistage 
néonatal des maladies métaboliques congénitales et des 
troubles hormonaux devrait idéalement être effectué dans 
les 72 premières heures. En effet, contrairement au dépis-
tage de la mucoviscidose, le début immédiat du traitement 
est essentiel dans la majorité des maladies testées.

L’échantillon sanguin de votre enfant est conservé après
l’analyse pendant 3 mois avant d’être détruit.

Comment est-on informé du résultat du dépistage
néonatal et que se passe-t-il ensuite ?
Le laboratoire informera l‘expéditeur (médecin) de l‘échan-
tillon de sang dans les 14 jours si le résultat doit être 
contrôlé ou s‘il est normal. Un résultat normal vous sera 
uniquement communiqué sur demande explicite. En re-
vanche le médecin vous contactera lorsque le résultat du 
dépistage est inquiétant et vous dirigera vers un centre spé-
cialisé de la mucoviscidose Un résultat qui doit être vérifié 
ne signifie pas encore que votre enfant est atteint de mu-
coviscidose. En effet, seulement un enfant sur cinq dont le 
résultat requiert un contrôle est atteint de mucoviscidose.
Ceci-dit, dans ce cas, la probabilité que votre enfant soit 
porteur de maladie est plus élevée. Les porteurs de mala-
dies sont en bonne santé mais peuvent le transmettre à leur 
descendant Dans tous les cas, un conseil génétique vous 
est proposé afin que vous puissiez en savoir plus sur la si-
gnification de ce résultat.

Le Centre de la mucoviscidose procède d‘abord à un test 
de confirmation, qui consiste en général en un test de la 
sueur, et discute avec vous de tout le reste. Ce test de su-
eur est sans danger ni douleur et ne gêne pas votre enfant. 
Le résultat vous sera communiqué immédiatement après 
l‘examen. Il est néanmoins possible que d’autres examens 
cliniques ultérieurs soient nécessaires.

Vous décidez pour votre enfant
La participation au dépistage de la mucoviscidose est volon- 
taire. Les coûts sont couverts par les caisses d’assurance 
maladies. Le résultat du dépistage est assujetti au secret 
professionnel médical et ne peut pas être transmis à des 
tiers sans votre accord. Le laboratoire d’analyse transmet 
directement le résultat à la personne qui est tenue de vous 
informer en cas de résultat alarmant. Vous avez le droit de 
révoquer votre consentement au dépistage de la mucovisci-
dose à tout moment. Une décision favorable ou défavorable 
au dépistage de la mucoviscidose devrait être prise sur la 
base d‘informations bien fondées. Il est toujours possible 
de discuter de vos préoccupations avec les médecins. Ce 
dépistage génétique de la mucoviscidose est soutenu par 
la Commission de diagnostic génétique de l‘Institut « Ro-
bert-Koch-Institut ».

COLLECTE/TRAITEMENT DES DONNÉES
La carte de test, qui est envoyée au service de dépistage 
néonatal du Centre de médecine pour enfants et adole-
scents de Heidelberg, comporte des informations concer-
nant votre enfant. En plus du nom (important pour l‘attribu-
tion correcte des résultats de l‘examen), nous avons besoin 
de la date de naissance et de la semaine de grossesse afin 
d‘évaluer correctement les résultats de 6 l‘examen. En ou-
tre, vous devrez fournir des informations sur votre nom, 
votre adresse et votre numéro de téléphone sur la carte de 
test. Nous avons besoin de ces données pour vous con-
tacter directement en cas d‘urgence. Ceci n‘est nécessaire 

que pour quelques enfants. Les données personnelles de 
votre enfant et les données saisies sur la carte de test sont 
enregistrées dans le système informatique du centre de 
dépistage néonatal de Heidelberg. La durée de stockage 
est de 10 ans. Il s‘agit d‘un rapport médical qui doit être 
conservé pendant 10 ans conformément au droit profes-
sionnel médical. Cependant, vous pouvez être sûr que 
seuls les membres du personnel de dépistage néonatal ont  
accès à ces données dont ils ont réellement besoin pour 
leur travail. Après dix ans, les données seront supprimées. 
Vos données et celles de votre enfant ains  que les échan-
tillons de sang ne seront pas utilisés ou exploités à des fins 
autres que celles mentionnées et ne seront pas transmis à 
des tiers non autorisés. Vous avez le droit de demander à la
personne responsable (voir ci-dessous) des informations
concernant les données personnelles enregistrées sur votre 
enfant. Vous pouvez également demander la rectification 
de données inexactes ainsi que la suppression des données 
ou la suspension de leur traitement.

Le responsable de la collecte des données personnelles
dans le cadre du dépistage néonatal est :
Prof. Dr. méd. Hc mult. (RCH) Georg F. Hoffmann
Tél.: 06221 56-4002
E-mail: georg.hoffmann@med.uni-heidelberg.de

Si vous avez des questions concernant le traitement des
données et le respect des dispositions relatives à la
confidentialité, veuillez contacter le responsable de la
protection des données de l‘institution, dont les coor-
données sont les suivantes : Délégué chargé de la protecti-
on des données Centre hospitalier universitaire de Heidel-
berg dans le Neuenheim Feld 672, 69120 Heidelberg E-Mail : 
Datenschutz@med.uni-heidelberg.de

En cas de traitement illicite des données, vous avez le droit 
de vous adresser à l‘autorité compétente suivante :
Le Commissaire d‘Etat chargé de la protection des données 
et de la liberté d‘information Baden-Württemberg Boîte
postale 10 29 32, 70025 Stuttgart
Königstrasse 10a, 70173 Stuttgart
Tél. : 0711 615541-0, Fax : 0711 615541-15
E-Mail: poststelle@lfdi.bwl.de
Internet: http://www.baden-wuerttemberg.datenschutz.de

Droit de rétractation
La participation au dépistage néonatal est volontaire. Vous 
pouvez révoquer votre consentement à tout moment. Dans 
ce cas, les cartes de test existantes seront détruites et les 
données personnelles seront bloquées dans notre système 
informatique, de sorte que l‘accès ne sera plus possible.

Échantillon de sang résiduel
Les cartes de test avec le sang restant sont conservées pen-
dant 3 mois, puis détruites.

 
6

FORMULAIRE DE CONSENTEMENT AU DÉPISTAGE NÉONATAL

Universitätsklinikum Heidelberg
Zentrum für Kinder- und Jugendmedizin 
Dietmar Hopp Stoffwechselzentrum 
Neugeborenenscreening
Im Neuenheimer Feld 669
69120 Heidelberg

Tel.  06221 56-8278; 8475
Fax 06221 56-4069

www.neugeborenenscreening.uni-hd.de
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DÉPISTAGE NÉONATAL DES MALADIES MÉTABOLIQUES CONGÉNITALES,
DES TROUBLES HORMONAUX ET DES TROUBLES DU SYSTÈME
IMMUNITAIRE
Il existe de maladies métaboliques congénitales rares, des
troubles hormonaux et des troubles du système immuni-
taire qui ne sont pas à priori détectables par des signes 
cliniques externes chez le nouveau-né. Elles surviennent 
chez environ un nouveau-né sur 1000. Si elles ne sont pas 
traitées, elles peuvent entraîner des lésions d‘organes, des 
handicaps physiques ou mentaux, des infections graves ou 
même la mort. Afin de détecter ces maladies, un test san-
guin, appelé dépistage néonatal, est recommandé pour 
tous les nouveaunés depuis plus de 40 ans à titre d‘examen 
préventif. Pendant ces dernières années, ces examens ont 
été encore améliorées pour inclure d‘autres maladies trai-
tables dans le dépistage néonatal.

Pourquoi le dépistage néonatal est-il effectué ?
Cesanomalies congénitales du métabolisme ou du système
immunitaire doivent être diagnostiquées à temps. Les  
conséquences d‘une maladie congénitale peuvent générale-
ment être évitées ou atténuées par un traitement initié dès 
que possible après la naissance.

Quand et comment le dépistage sera-t-il réalisé ?
Lors du deuxième ou troisième jour de vie de votre enfant 
(37 à 72 heures après la naissance), conjointement avec le 
second bilan préventif de votre enfant soit le U2. Quelques 
gouttes de sang seront prélevées (du talon ou d’une veine). 
Le sang sera déposé sur un papier-filtre et une fois sec, il 
sera immédiatement envoyé au laboratoire de dépistage. 
Tous les prélèvements y sont analysés par des moyens de 
détection extrêmement sensibles. Les frais de l‘examen 
sont pris en charge par l‘assurance maladie ou par le centre 
hospitalier.

Quelles maladies sont recherchées ?
Les maladies qui peuvent faire l’objet du diagnostic parpré- 
lèvement sanguin du nourrisson sont définies par une régle- 
mentation de la Commission Fédérale des Médecins et des 
Assurances Maladies (GBA). Il s‘agit à l‘heure actuelle de 
13 maladies métaboliques et 2 troubles hormonaux. En  
outre, un examen de dépistage de l‘immunodéficience  
combinéesévère (Severe combined Immunodeficiency, 
SCID) est effectué. Les symptômes et conséquences de ces 
maladies sont décrits en détail ci-dessous. 

Au total, environ un nouveau-né sur 1000 est atteint d‘une 
de ces maladies. Dans la plupart des familles concernées il 
n‘y a pas d‘antécédents familial connus. Étant donné que 
les enfants affectés peuvent paraître en parfaite santé à la 
naissance, le dépistage néonatal peut les protéger contre 
les troubles mentaux et physiques du développement. Les
conclusions sur les risques pour la famille ne peuvent être 
tirées de cette étude à elle seule. 

Qui doit recevoir les résultats des tests ?
Dans tous les cas, l‘expéditeur de l‘échantillon de sang reço-
it un rapport écrit du laboratoire de dépistage en quelques 
jours. Celui-ci préviendra les parents uniquement en cas de 
suspicion. En cas d‘urgence et si par exemple l‘expéditeur 
n‘est pas joignable, les parents seront avertis directement 
par le laboratoire. Pour cette raison et afin de pouvoir vous
contacter, vous êtes priés de communiquer votre adresse et
le numéro de téléphone auquel vous serez joignable dans 
les jours suivant la naissance. Le dépistage et le traitement
rapides des nouveau-nés atteints ne sont possibles que si 
toutes les parties concernées, à savoir les parents, la cli-
nique ou le pédiatre et le laboratoire de dépistage travail-
lent étroitement ensemble sans perdre de temps.

Que signifie le résultat du test ?
Le résultat d‘un test ne représente en aucun cas un dia-
gnostic médical. Selon les résultats obtenus, les maladies 
faisant objet du dépistage peuvent soit être exclues ou 
suspectées. En cas de suspicion, il sera nécessaire de faire 
des examens complémentaires ou de répéter le test, par 
exemple. Toutefois, il peut également être nécessaire de 
répéter un test si, par exemple, le moment auquel l‘échan-
tillon de sang a été prélevén‘était pas optimal ou si le sang 
sur la carte est insuffisant.

Ces maladies peuvent-elles être guéries ?
Toutes les maladies métaboliques, les troubles endocri-
niens et les immunodéficiences sont congénitales et ne 
peuvent donc pas être guéries dans la plupart des cas. 
Cependant, les effets de ces troubles congénitaux peuvent 
souvent être complètement évités ou du moins réduits par 
un traitement initié à temps. Le traitement consiste, par 
exemple, en un régime spécial et/ou la prise de certains 
médicaments. Des spécialistes du métabolisme et des 
hormones (endocrinologues) ou des spécialistes des trou-
bles du système immunitaire sont à votre service pour des 
consultations et des soins en cas de maladie suspectée ou 
déclarée.

MALADIES CIBLÉES 

Le syndrome adréno-génital
Trouble hormonal dû à une anomalie des glandes
surrénales : virilisation chez les filles, évolution mortelle
possible avec des crises de perte de sel. Traitement
hormonal, bon pronostic (Concerne environ 1/14 000 des
nouveau-nés).

La maladie du sirop d‘érable
Défaillance dans la dégradation des acides aminés : handi-
cap mental, coma, évolution mortelle possible. Traitement 
par un régime spécial, de bon pronostic pour la plupart 
(Concerne environ 1/150000 des nouveaunés).

Le déficit en biotinidase
Déficit dans le métabolisme de la vitamine biotine : chan-
gements cutanés, crises métaboliques, déficience mentale, 
évolution mortelle possible. Traitement par biotine,très bon 
pronostic (concerne environ 1/30000 des nouveaunés).

Les anomalies métaboliques de la carnitine
Anomalie métabolique d‘acides gras : crises métaboliques, 
coma, évolution mortelle possible. Traitement par régime 
spécial, très bon pronostic (concerne env. 1/500000 des 
nouveau-nés).

La galactosémie
Déficit dans le métabolisme d‘un composant du lactose 
(galactose) : opacité du cristallin, handicap physique et 
mental, insuffisance hépatique, évolution mortelle éventu-
elle. Traitement par régime spécial, très bon pronostic (con-
cerne env. 1/70000 des nouveau-nés).

Acidurie glutarique de type I
Dysfonctionnement de la dégradation des acides aminés: 
Crise métabolique soudaine avec trouble permanent du 
mouvement. Traitement par régime spécial, très bon prono-
stic (concerne env. 1/120000 des nouveau-nés).

L‘hypothyroïdie congénitale
Insuffisance en hormones thyroïdiennes : Troubles graves 
du développement mental et physique. Traitement hormo-
nal, très bon pronostic (Concerne environ 1/3500 des nou-
veau-nés).

L‘acidémie isovalérienne
Défaillance dans la dégradation des acides aminés : handi-
cap mental, coma, évolution mortelle possible. Traitement 
par régime spécial, très bon pronostic (Concerne environ 
1/100000 des nouveau-nés).

Déficit en LCHAD, VLCAD
Anomalie métabolique d‘acides gras en chaîne très longues : 
crises métaboliques, coma, faiblesse musculaire, myocardi-
opathie, évolution mortelle possible. Traitement par régime 
 spécial, éviter des périodes de faim, souvent bon pronostic 
(concerne env. environ 1/80000 des nouveau-nés).

Le déficit en MCAD
Défaillance de la production d‘énergie à partir des acides 
gras : hypoglycémie, coma, évolution mortelle possible. 
Traitement en évitant les phases de la faim, très bon prono-
stic (concerne environ 1/10000 des nouveau-nés).

La phénylcétonurie
Défaillance du métabolisme de l‘acide aminé phénylalanine : 
Non traitée, elle entraîne un retard mental. Traitement par 
régime spécial, très bon pronostic (concerne env. 1/10000 
des nouveau-nés).

Tyrosinémie de type I
Trouble de la dégradation de l‘acide aminé tyrosine qui, 
sans traitement dès les premiers jours de vie, peut entraîner 
une dysfonction hépatique grave avec ictère et tendance 
aux saignements, un trouble de la fonction rénale et des 
crises neurologiques. Traitement médicamenteux (nitisino-
ne) et régime allégé en protéines, bon pronostic (concerne 
environ 1/135000 des nouveaunés).

Déficiences immunitaires combinées sévères (DICS)
Absence totale de défense immunitaire : forte prédisposi-
tion aux infections même chez les nourrissons, associée 
à des complications infectieuses. Traitement par des me-
sures de précaution hygiéniques strictes. Thérapie par 
greffe de moelle osseuse ou de cellules souches, thérapie 
par remplacement enzymatique. Pas d‘allaitement mater-
nel, de vaccinations vivantes ou de transfusion de produits 
sanguins non traités. En l‘absence de traitement, la plupart 
des enfants atteints meurent en l‘espace d‘un à deux ans 
(concerne environ 1/32500 des nouveau-nés)

Remarque
Ce ne sont pas toutes les maladies qui peuvent être com-
plètement écartées par un traitement rapide. Toutefois, 
dans la plupart des cas, un traitement médical rapide per-
met à l énfant concerné de grandir normalement.

Depuis l‘entrée en vigueur de la loi sur le diagnostic 
génétique en 2010, la Commission de diagnostic génétique 
(GEKO) de l‘Institut Robert Koch évalue de nouveaux tests 
de dépistage de masse des maladies dont la cause est 
génétique. Pour le dépistage de la tyrosinémie de type I et 
des immunodéficiences combinées sévères (SCID), le GEKO 
a approuvé l‘introduction du dépistage.

Ne remplissez cette page que si vous ne souhaitez pas accepter intégralement le programme de dépistage.

Nom de l’enfant: 

Date de naissance:  
(ou étiquette)  

J‘ai été informé au sujet du dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des
troubles du système
immunitaire et du dépistage de la mucoviscidose chez les nouveau-nés. J‘ai été informé des conséquences négatives
éventuelles pour mon enfant en cas de rejet de certains aspects du dépistage néonatal.

Consentement partiel
(Svp, signez chaque point avec lequel vous êtes d’accord.)

Je suis d‘accord avec l‘exécution des examens suivants et la transmission des données prévues à cet effet :

  Dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux et des troubles du système    
       immunitaire (page 2-3)

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  Dépistage néonatal de la mucoviscidose (page 5-6)

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  Dans le cas où un résultat de dépistage néonatal nécessite être confirmé, je suis d‘accord pour la transmission de  
       données du centre de dépistage de Heidelberg au centre de suivi, et ce jusqu‘à la clarification du diagnostic exact 
      (tracking des données transmises).

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  

Date, nom en lettres capitales, Signature du médecin suivant §8 article 1 GenDG 

Ce consentement est conservé par l’expéditeur de l’échantillon biologique
Le consentement au dépistage néonatal ou refus de certaines parties du programme de dépistage doit être noté sur
le papier filtre du dépistage néonatal dans les champs prévus à cet effet.

Si vous approuvez tous les examens offerts, veuillez signer le formulaire de consentement au verso.
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DÉPISTAGE NÉONATAL DES MALADIES MÉTABOLIQUES CONGÉNITALES,
DES TROUBLES HORMONAUX ET DES TROUBLES DU SYSTÈME
IMMUNITAIRE
Il existe de maladies métaboliques congénitales rares, des
troubles hormonaux et des troubles du système immuni-
taire qui ne sont pas à priori détectables par des signes 
cliniques externes chez le nouveau-né. Elles surviennent 
chez environ un nouveau-né sur 1000. Si elles ne sont pas 
traitées, elles peuvent entraîner des lésions d‘organes, des 
handicaps physiques ou mentaux, des infections graves ou 
même la mort. Afin de détecter ces maladies, un test san-
guin, appelé dépistage néonatal, est recommandé pour 
tous les nouveaunés depuis plus de 40 ans à titre d‘examen 
préventif. Pendant ces dernières années, ces examens ont 
été encore améliorées pour inclure d‘autres maladies trai-
tables dans le dépistage néonatal.

Pourquoi le dépistage néonatal est-il effectué ?
Cesanomalies congénitales du métabolisme ou du système
immunitaire doivent être diagnostiquées à temps. Les  
conséquences d‘une maladie congénitale peuvent générale-
ment être évitées ou atténuées par un traitement initié dès 
que possible après la naissance.

Quand et comment le dépistage sera-t-il réalisé ?
Lors du deuxième ou troisième jour de vie de votre enfant 
(37 à 72 heures après la naissance), conjointement avec le 
second bilan préventif de votre enfant soit le U2. Quelques 
gouttes de sang seront prélevées (du talon ou d’une veine). 
Le sang sera déposé sur un papier-filtre et une fois sec, il 
sera immédiatement envoyé au laboratoire de dépistage. 
Tous les prélèvements y sont analysés par des moyens de 
détection extrêmement sensibles. Les frais de l‘examen 
sont pris en charge par l‘assurance maladie ou par le centre 
hospitalier.

Quelles maladies sont recherchées ?
Les maladies qui peuvent faire l’objet du diagnostic parpré- 
lèvement sanguin du nourrisson sont définies par une régle- 
mentation de la Commission Fédérale des Médecins et des 
Assurances Maladies (GBA). Il s‘agit à l‘heure actuelle de 
13 maladies métaboliques et 2 troubles hormonaux. En  
outre, un examen de dépistage de l‘immunodéficience  
combinéesévère (Severe combined Immunodeficiency, 
SCID) est effectué. Les symptômes et conséquences de ces 
maladies sont décrits en détail ci-dessous. 

Au total, environ un nouveau-né sur 1000 est atteint d‘une 
de ces maladies. Dans la plupart des familles concernées il 
n‘y a pas d‘antécédents familial connus. Étant donné que 
les enfants affectés peuvent paraître en parfaite santé à la 
naissance, le dépistage néonatal peut les protéger contre 
les troubles mentaux et physiques du développement. Les
conclusions sur les risques pour la famille ne peuvent être 
tirées de cette étude à elle seule. 

Qui doit recevoir les résultats des tests ?
Dans tous les cas, l‘expéditeur de l‘échantillon de sang reço-
it un rapport écrit du laboratoire de dépistage en quelques 
jours. Celui-ci préviendra les parents uniquement en cas de 
suspicion. En cas d‘urgence et si par exemple l‘expéditeur 
n‘est pas joignable, les parents seront avertis directement 
par le laboratoire. Pour cette raison et afin de pouvoir vous
contacter, vous êtes priés de communiquer votre adresse et
le numéro de téléphone auquel vous serez joignable dans 
les jours suivant la naissance. Le dépistage et le traitement
rapides des nouveau-nés atteints ne sont possibles que si 
toutes les parties concernées, à savoir les parents, la cli-
nique ou le pédiatre et le laboratoire de dépistage travail-
lent étroitement ensemble sans perdre de temps.

Que signifie le résultat du test ?
Le résultat d‘un test ne représente en aucun cas un dia-
gnostic médical. Selon les résultats obtenus, les maladies 
faisant objet du dépistage peuvent soit être exclues ou 
suspectées. En cas de suspicion, il sera nécessaire de faire 
des examens complémentaires ou de répéter le test, par 
exemple. Toutefois, il peut également être nécessaire de 
répéter un test si, par exemple, le moment auquel l‘échan-
tillon de sang a été prélevén‘était pas optimal ou si le sang 
sur la carte est insuffisant.

Ces maladies peuvent-elles être guéries ?
Toutes les maladies métaboliques, les troubles endocri-
niens et les immunodéficiences sont congénitales et ne 
peuvent donc pas être guéries dans la plupart des cas. 
Cependant, les effets de ces troubles congénitaux peuvent 
souvent être complètement évités ou du moins réduits par 
un traitement initié à temps. Le traitement consiste, par 
exemple, en un régime spécial et/ou la prise de certains 
médicaments. Des spécialistes du métabolisme et des 
hormones (endocrinologues) ou des spécialistes des trou-
bles du système immunitaire sont à votre service pour des 
consultations et des soins en cas de maladie suspectée ou 
déclarée.

MALADIES CIBLÉES 

Le syndrome adréno-génital
Trouble hormonal dû à une anomalie des glandes
surrénales : virilisation chez les filles, évolution mortelle
possible avec des crises de perte de sel. Traitement
hormonal, bon pronostic (Concerne environ 1/14 000 des
nouveau-nés).

La maladie du sirop d‘érable
Défaillance dans la dégradation des acides aminés : handi-
cap mental, coma, évolution mortelle possible. Traitement 
par un régime spécial, de bon pronostic pour la plupart 
(Concerne environ 1/150000 des nouveaunés).

Le déficit en biotinidase
Déficit dans le métabolisme de la vitamine biotine : chan-
gements cutanés, crises métaboliques, déficience mentale, 
évolution mortelle possible. Traitement par biotine,très bon 
pronostic (concerne environ 1/30000 des nouveaunés).

Les anomalies métaboliques de la carnitine
Anomalie métabolique d‘acides gras : crises métaboliques, 
coma, évolution mortelle possible. Traitement par régime 
spécial, très bon pronostic (concerne env. 1/500000 des 
nouveau-nés).

La galactosémie
Déficit dans le métabolisme d‘un composant du lactose 
(galactose) : opacité du cristallin, handicap physique et 
mental, insuffisance hépatique, évolution mortelle éventu-
elle. Traitement par régime spécial, très bon pronostic (con-
cerne env. 1/70000 des nouveau-nés).

Acidurie glutarique de type I
Dysfonctionnement de la dégradation des acides aminés: 
Crise métabolique soudaine avec trouble permanent du 
mouvement. Traitement par régime spécial, très bon prono-
stic (concerne env. 1/120000 des nouveau-nés).

L‘hypothyroïdie congénitale
Insuffisance en hormones thyroïdiennes : Troubles graves 
du développement mental et physique. Traitement hormo-
nal, très bon pronostic (Concerne environ 1/3500 des nou-
veau-nés).

L‘acidémie isovalérienne
Défaillance dans la dégradation des acides aminés : handi-
cap mental, coma, évolution mortelle possible. Traitement 
par régime spécial, très bon pronostic (Concerne environ 
1/100000 des nouveau-nés).

Déficit en LCHAD, VLCAD
Anomalie métabolique d‘acides gras en chaîne très longues : 
crises métaboliques, coma, faiblesse musculaire, myocardi-
opathie, évolution mortelle possible. Traitement par régime 
 spécial, éviter des périodes de faim, souvent bon pronostic 
(concerne env. environ 1/80000 des nouveau-nés).

Le déficit en MCAD
Défaillance de la production d‘énergie à partir des acides 
gras : hypoglycémie, coma, évolution mortelle possible. 
Traitement en évitant les phases de la faim, très bon prono-
stic (concerne environ 1/10000 des nouveau-nés).

La phénylcétonurie
Défaillance du métabolisme de l‘acide aminé phénylalanine : 
Non traitée, elle entraîne un retard mental. Traitement par 
régime spécial, très bon pronostic (concerne env. 1/10000 
des nouveau-nés).

Tyrosinémie de type I
Trouble de la dégradation de l‘acide aminé tyrosine qui, 
sans traitement dès les premiers jours de vie, peut entraîner 
une dysfonction hépatique grave avec ictère et tendance 
aux saignements, un trouble de la fonction rénale et des 
crises neurologiques. Traitement médicamenteux (nitisino-
ne) et régime allégé en protéines, bon pronostic (concerne 
environ 1/135000 des nouveaunés).

Déficiences immunitaires combinées sévères (DICS)
Absence totale de défense immunitaire : forte prédisposi-
tion aux infections même chez les nourrissons, associée 
à des complications infectieuses. Traitement par des me-
sures de précaution hygiéniques strictes. Thérapie par 
greffe de moelle osseuse ou de cellules souches, thérapie 
par remplacement enzymatique. Pas d‘allaitement mater-
nel, de vaccinations vivantes ou de transfusion de produits 
sanguins non traités. En l‘absence de traitement, la plupart 
des enfants atteints meurent en l‘espace d‘un à deux ans 
(concerne environ 1/32500 des nouveau-nés)

Remarque
Ce ne sont pas toutes les maladies qui peuvent être com-
plètement écartées par un traitement rapide. Toutefois, 
dans la plupart des cas, un traitement médical rapide per-
met à l énfant concerné de grandir normalement.

Depuis l‘entrée en vigueur de la loi sur le diagnostic 
génétique en 2010, la Commission de diagnostic génétique 
(GEKO) de l‘Institut Robert Koch évalue de nouveaux tests 
de dépistage de masse des maladies dont la cause est 
génétique. Pour le dépistage de la tyrosinémie de type I et 
des immunodéficiences combinées sévères (SCID), le GEKO 
a approuvé l‘introduction du dépistage.

Ne remplissez cette page que si vous ne souhaitez pas accepter intégralement le programme de dépistage.

Nom de l’enfant: 

Date de naissance:  
(ou étiquette)  

J‘ai été informé au sujet du dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des
troubles du système
immunitaire et du dépistage de la mucoviscidose chez les nouveau-nés. J‘ai été informé des conséquences négatives
éventuelles pour mon enfant en cas de rejet de certains aspects du dépistage néonatal.

Consentement partiel
(Svp, signez chaque point avec lequel vous êtes d’accord.)

Je suis d‘accord avec l‘exécution des examens suivants et la transmission des données prévues à cet effet :

  Dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux et des troubles du système    
       immunitaire (page 2-3)

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  Dépistage néonatal de la mucoviscidose (page 5-6)

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  Dans le cas où un résultat de dépistage néonatal nécessite être confirmé, je suis d‘accord pour la transmission de  
       données du centre de dépistage de Heidelberg au centre de suivi, et ce jusqu‘à la clarification du diagnostic exact 
      (tracking des données transmises).

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  

Date, nom en lettres capitales, Signature du médecin suivant §8 article 1 GenDG 

Ce consentement est conservé par l’expéditeur de l’échantillon biologique
Le consentement au dépistage néonatal ou refus de certaines parties du programme de dépistage doit être noté sur
le papier filtre du dépistage néonatal dans les champs prévus à cet effet.

Si vous approuvez tous les examens offerts, veuillez signer le formulaire de consentement au verso.



INFORMATIONS POUR LES PARENTS

Chers parents,
La naissance de votre enfant est proche ou vient tout juste 
d‘avoir lieu. Nous vous souhaitons le meilleur pour votre  
enfant. La plupart des enfants naissent en bonne santé et 
le resteront. Cependant, il existe des maladies congénitales 
rares, à priori non détectables par des signes cliniques  
externes chez les nouveau-nés. Si elles ne sont pas trai-
tées, ces maladies peuvent entraîner de graves handicaps 
chez l‘enfant. Pour prévenir cela, il est recommandé de  
soumettre tous les nouveaunés en Allemagne à d‘impor- 
tants examens de dépistage prénatal (dépistage néonatal) 
et ce, dès les premiers jours de leur vie. La participation au 
dépistage néonatal est volontaire. Pour que ces examens 
soient effectués sur votre enfant, votre accord est requis en 
apposant votre signature (au moins un tuteur) sur le formu-
laire de consentement.

Dépistage néonatal des maladies métaboliques congéni-
tales, des troubles hormonaux et des troubles du système 
immunitaire
De maladies métaboliques congénitales rares, des troubles 
hormonaux ou des troubles du système immunitaire 
peuvent entraîner des lésions des organes, un handicap 
physique ou mental, des infections sévères ou même la 
mort si elles ne sont pas soignées. Un dépistage précoce 
permet, dans la plupart des cas, de prévenir ou d‘atténuer 
les conséquences de la maladie par l‘administration de mé-
dicaments, le respect d‘un régime alimentaire ou d‘autres 
mesures spécifiques. Il est préférable d‘effectuer l‘examen 
au cours du deuxième ou du troisième jour de vie en préle-
vant quelques gouttes de sang sur le papierfiltre et en 
les envoyant à un laboratoire de dépistage. La procédure 
exacte du dépistage et les différentes maladies sont pré-
sentées à la page 2.

Dépistage néonatal de la mucoviscidose (fibrose kystique)
En parallèle au dépistage des maladies métaboliques 
congénitales, des troubles hormonaux et des troubles du 
système immunitaire, il vous est proposé un dépistage de 
la mucoviscidose chez votre enfant à partir du même échan-
tillon sanguin. Les enfants atteints de la mucoviscidose  
présentent un mucus visqueux qui se forme dans les pou-
mons et d‘autres organes. Ceux-ci s‘enflamment en perma-

nence. En règle générale, ces enfants ont une insuffisance 
pondérale et grandissent mal.

Dans des cas graves, la fonction pulmonaire peut être 
sévèrement altérée. Le but du dépistage de la mucovisci-
dose est de détecter la maladie le plus tôt possible pour 
initier au plus vite le traitement nécessaire, ce qui améliore 
considérablement la qualité de vie et augmente la longévité 
de l‘enfant. Afin d‘effectuer le dépistage néonatal de la mu-
coviscidose conformément à la loi du diagnostic génétique 
il est impératif d‘avoir eu au préalable un entretien explica-
tif avec un médecin. Des informations complémentaires sur 
cette maladie et la procédure exacte d‘examen sont dispo-
nibles à la page 5.

Une fois le diagnostic accompli, le prélèvement de sang de 
votre enfant sera conservé pendant 3 mois puis sera détruit, 
conformément à la loi.

Afin de s‘assurer que les examens de contrôle nécessaires 
ont été effectués en cas de résultat anormal, nous vous 
demandons de donner votre accord pour le transfert des 
données au centre de suivi à notre centre de dépistage jus-
qu‘à ce que les résultats aient été clarifiés dans le cas d‘un 
résultat nécessitant une confirmation.

Si vous êtes d’accord pour le dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des
troubles du système immunitaire et de la mucoviscidose pour votre bébé, veuillez signer sur cette page.

Nom de l’enfant:  

Date de naissance:  
(ou étiquette) 

J‘ai reçu le matériel d‘information sur le dépistage néonatal et je suis suffisamment informé.

Je suis d‘accord avec le dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des 
troubles du système immunitaire et de la mucoviscidose sur mon enfant et la transmission des informations néces-
saires à cet égard.

Dans le cas où un résultat de dépistage néonatal nécessite une confirmation, je suis d‘accord avec le transfert
des données entre le centre de suivi et le centre de dépistage de Heidelberg et ce jusqu‘à la confirmation finale
de ces résultats (tracking des données transmises).

J‘ai été informé de la nécessité de passer un deuxième examen au plus tard   (e(date).
(a second examination is only necessary for a few children).

Je refuse le dépistage néonatal pour mon enfant. J‘ai été informé des conséquences négatives possibles pour mon 
enfant (maladies non détectées qui peuvent conduire à un handicap et à la mort).

   

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  

Date, nom en lettres capitales, Signature du médecin suivant §8 article 1 GenDG

Si vous souhaitez uniquement faire effectuer certains examens spécifiques à votre enfant, veuillez remplir et
signer la déclaration figurant au verso.

Ce consentement est conservé par l’expéditeur de l’échantillon biologique
Le consentement au dépistage néonatal ou refus de certaines parties du programme de dépistage doit être noté sur
l e papier filtre du dépistage néonatal dans les champs prévus à cet effet.

DÉPISTAGE NÉONATAL À HEIDELBERG

 
5

DÉPISTAGE NÉONATAL DE LA MUCOVISCIDOSE

Simultanément au dépistage néonatal des maladies méta-
boliques congénitales, des troubles hormonaux et des 
troubles du système immunitaire, il vous est proposé un 
dépistage de la mucoviscidose pour votre enfant. Le but du 
dépistage de la mucoviscidose est de détecter la maladie 
le plus tôt possible pour initier au plus vite le traitement 
nécessaire. Un traitement rapide améliore considérable-
ment la qualité de vie et augmente la longévité de l‘enfant. 
Le dépistage de la mucoviscidose est soumis aux disposi-
tions spéciales de la Loi sur le diagnostic génétique. Les 
informations suivantes sont mises à votre disposition pour 
que vous puissiez mieux vous préparer à l‘entretien expli-
catif que vous allez avoir avec le médecin.

Qu‘est-ce la mucoviscidose ?
Aussi appelée fibrose kystique, la mucoviscidose est une 
maladie héréditaire qui touche environ 1 enfant sur 4800.
Une mutation génétique du gène CFTR entraîne une pertur-
bation de la sécrétion de sel dans les cellules glandulaires. 
Il en résulte la formation de mucus visqueux dans les voies 
respiratoires et d‘autres organes, qui s‘enflamment alors 
de façon permanente. La gravité des symptômes de la 
maladie peut varier en raison de différentes mutations 
génétiques. La fonction du pancréas est souvent imitée. 
Par conséquent, les enfants atteints présentent souvent 
une insuffisance pondérale et grandissent mal. Dans les 
cas graves, la fonction pulmonaire peut être considérable-
ment détériorée à la suite d‘une pneumonie grave répétée. 

Comment peut-on traiter la mucoviscidose ?
Actuellement, il n‘existe aucun traitement curatif contre la 
mucoviscidose. Toutefois, les effets de la maladie peuvent 
être soulagés ou atténués par diverses approches théra-
peutiques, de sorte que l‘espérance de vie des patients 
atteints de mucoviscidose progresse continuellement. Le 
traitement de la mucoviscidose comprend des inhalations 
et de la physiothérapie, une alimentation particulièrement 
riche en calories et des médicaments. En outre, il est bon 
d‘effectuer des contrôles réguliers dans les centres spécia-
lisés dans la mucoviscidose afin de pouvoir diagnostiquer 
le plus tôt possible et en temps utile les changements qui 
surviennent.

Pourquoi le dépistage de la mucoviscidose est-il
j udicieux ?
Le dépistage de la mucoviscidose sert a rapidement dia-
gnostiquer la maladie. La mise en place immédiate du trai-
tement permet un meilleur développement de l’enfant, une 
vie plus saine et de ce fait d’augmenter son espérance de 
vie.

Comment se déroule le dépistage de la mucoviscidose ?
Le dépistage de la mucoviscidose ne nécessite habitu-
ellement pas de prélèvement sanguin supplémentaire. Le 
dépistage de la mucoviscidose s‘effectue en parallèle avec 
le dépistage des maladies métaboliques, des troubles hor-
monaux et des troubles du système immunitaire chez vot-
re enfant, à partir du même échantillon de sang prélevé 
sur le nouveau-né. Pour cela, quelques gouttes de sang (de 
la veine ou du talon) sont déposées sur un papier filtre et 
acheminées à un laboratoire de dépistage.

L‘enzyme immuno-réactive trypsine (IRT) est d‘abord ana-
lysée. Si la valeur est élevée, un deuxième examen de la 
protéine associée à la pancréatite (PAP) est effectué à partir 
du même échantillon de sang. Si le deuxième résultat est 
également élevé, un test ADN (test génétique) est utilisé 
pour rechercher les mutations génétiques les plus fré-
quentes dans le cas de la mucoviscidose. Si une ou deux 
mutations génétiques sont diagnostiquées, le résultat du 
dépistage doit être vérifié. Dans le cas où le premier test 
(IRT) est déjà très clair, le résultat du dépistage seul néces-
site un contrôle et les autres tests ne sont plus effectués. 
La combinaison des différents tests successifs permet 
d‘augmenter la fiabilité et l‘exactitude des résultats. Tou-
tefois il existe très rarement des cas d’enfants atteints 
de mucoviscidose ayant eu des résultats négatifs lors du 
dépistage néonatal.

Pour pouvoir effectuer le dépistage néonatal de la muco-
viscidose conformément à la loi du diagnostic génétique 
il est impératif d ávoir au préalable un entretien explica-
tif avec un médecin. Dans le cas où l’accouchement a été 
accompagné d’une sage-femme ou d’une aidesoignante, il 
est encore possible d’en discuter avec un médecin et d’ef-
fectuer le test jusqu’ à 4 semaines de vie du nourrisson, 
par exemple pendant le contrôle U2. Dans ce cas précis, 
un nouveau prélèvement sanguin est nécessaire. Con-
trairement au dépistage de la mucoviscidose, le dépistage 
néonatal des maladies métaboliques congénitales et des 
troubles hormonaux devrait idéalement être effectué dans 
les 72 premières heures. En effet, contrairement au dépis-
tage de la mucoviscidose, le début immédiat du traitement 
est essentiel dans la majorité des maladies testées.

L’échantillon sanguin de votre enfant est conservé après
l’analyse pendant 3 mois avant d’être détruit.

Comment est-on informé du résultat du dépistage
néonatal et que se passe-t-il ensuite ?
Le laboratoire informera l‘expéditeur (médecin) de l‘échan-
tillon de sang dans les 14 jours si le résultat doit être 
contrôlé ou s‘il est normal. Un résultat normal vous sera 
uniquement communiqué sur demande explicite. En re-
vanche le médecin vous contactera lorsque le résultat du 
dépistage est inquiétant et vous dirigera vers un centre spé-
cialisé de la mucoviscidose Un résultat qui doit être vérifié 
ne signifie pas encore que votre enfant est atteint de mu-
coviscidose. En effet, seulement un enfant sur cinq dont le 
résultat requiert un contrôle est atteint de mucoviscidose.
Ceci-dit, dans ce cas, la probabilité que votre enfant soit 
porteur de maladie est plus élevée. Les porteurs de mala-
dies sont en bonne santé mais peuvent le transmettre à leur 
descendant Dans tous les cas, un conseil génétique vous 
est proposé afin que vous puissiez en savoir plus sur la si-
gnification de ce résultat.

Le Centre de la mucoviscidose procède d‘abord à un test 
de confirmation, qui consiste en général en un test de la 
sueur, et discute avec vous de tout le reste. Ce test de su-
eur est sans danger ni douleur et ne gêne pas votre enfant. 
Le résultat vous sera communiqué immédiatement après 
l‘examen. Il est néanmoins possible que d’autres examens 
cliniques ultérieurs soient nécessaires.

Vous décidez pour votre enfant
La participation au dépistage de la mucoviscidose est volon- 
taire. Les coûts sont couverts par les caisses d’assurance 
maladies. Le résultat du dépistage est assujetti au secret 
professionnel médical et ne peut pas être transmis à des 
tiers sans votre accord. Le laboratoire d’analyse transmet 
directement le résultat à la personne qui est tenue de vous 
informer en cas de résultat alarmant. Vous avez le droit de 
révoquer votre consentement au dépistage de la mucovisci-
dose à tout moment. Une décision favorable ou défavorable 
au dépistage de la mucoviscidose devrait être prise sur la 
base d‘informations bien fondées. Il est toujours possible 
de discuter de vos préoccupations avec les médecins. Ce 
dépistage génétique de la mucoviscidose est soutenu par 
la Commission de diagnostic génétique de l‘Institut « Ro-
bert-Koch-Institut ».

COLLECTE/TRAITEMENT DES DONNÉES
La carte de test, qui est envoyée au service de dépistage 
néonatal du Centre de médecine pour enfants et adole-
scents de Heidelberg, comporte des informations concer-
nant votre enfant. En plus du nom (important pour l‘attribu-
tion correcte des résultats de l‘examen), nous avons besoin 
de la date de naissance et de la semaine de grossesse afin 
d‘évaluer correctement les résultats de 6 l‘examen. En ou-
tre, vous devrez fournir des informations sur votre nom, 
votre adresse et votre numéro de téléphone sur la carte de 
test. Nous avons besoin de ces données pour vous con-
tacter directement en cas d‘urgence. Ceci n‘est nécessaire 

que pour quelques enfants. Les données personnelles de 
votre enfant et les données saisies sur la carte de test sont 
enregistrées dans le système informatique du centre de 
dépistage néonatal de Heidelberg. La durée de stockage 
est de 10 ans. Il s‘agit d‘un rapport médical qui doit être 
conservé pendant 10 ans conformément au droit profes-
sionnel médical. Cependant, vous pouvez être sûr que 
seuls les membres du personnel de dépistage néonatal ont  
accès à ces données dont ils ont réellement besoin pour 
leur travail. Après dix ans, les données seront supprimées. 
Vos données et celles de votre enfant ains  que les échan-
tillons de sang ne seront pas utilisés ou exploités à des fins 
autres que celles mentionnées et ne seront pas transmis à 
des tiers non autorisés. Vous avez le droit de demander à la
personne responsable (voir ci-dessous) des informations
concernant les données personnelles enregistrées sur votre 
enfant. Vous pouvez également demander la rectification 
de données inexactes ainsi que la suppression des données 
ou la suspension de leur traitement.

Le responsable de la collecte des données personnelles
dans le cadre du dépistage néonatal est :
Prof. Dr. méd. Hc mult. (RCH) Georg F. Hoffmann
Tél.: 06221 56-4002
E-mail: georg.hoffmann@med.uni-heidelberg.de

Si vous avez des questions concernant le traitement des
données et le respect des dispositions relatives à la
confidentialité, veuillez contacter le responsable de la
protection des données de l‘institution, dont les coor-
données sont les suivantes : Délégué chargé de la protecti-
on des données Centre hospitalier universitaire de Heidel-
berg dans le Neuenheim Feld 672, 69120 Heidelberg E-Mail : 
Datenschutz@med.uni-heidelberg.de

En cas de traitement illicite des données, vous avez le droit 
de vous adresser à l‘autorité compétente suivante :
Le Commissaire d‘Etat chargé de la protection des données 
et de la liberté d‘information Baden-Württemberg Boîte
postale 10 29 32, 70025 Stuttgart
Königstrasse 10a, 70173 Stuttgart
Tél. : 0711 615541-0, Fax : 0711 615541-15
E-Mail: poststelle@lfdi.bwl.de
Internet: http://www.baden-wuerttemberg.datenschutz.de

Droit de rétractation
La participation au dépistage néonatal est volontaire. Vous 
pouvez révoquer votre consentement à tout moment. Dans 
ce cas, les cartes de test existantes seront détruites et les 
données personnelles seront bloquées dans notre système 
informatique, de sorte que l‘accès ne sera plus possible.

Échantillon de sang résiduel
Les cartes de test avec le sang restant sont conservées pen-
dant 3 mois, puis détruites.
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FORMULAIRE DE CONSENTEMENT AU DÉPISTAGE NÉONATAL

Universitätsklinikum Heidelberg
Zentrum für Kinder- und Jugendmedizin 
Dietmar Hopp Stoffwechselzentrum 
Neugeborenenscreening
Im Neuenheimer Feld 669
69120 Heidelberg

Tel.  06221 56-8278; 8475
Fax 06221 56-4069

www.neugeborenenscreening.uni-hd.de
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INFORMATIONS POUR LES PARENTS

Chers parents,
La naissance de votre enfant est proche ou vient tout juste 
d‘avoir lieu. Nous vous souhaitons le meilleur pour votre  
enfant. La plupart des enfants naissent en bonne santé et 
le resteront. Cependant, il existe des maladies congénitales 
rares, à priori non détectables par des signes cliniques  
externes chez les nouveau-nés. Si elles ne sont pas trai-
tées, ces maladies peuvent entraîner de graves handicaps 
chez l‘enfant. Pour prévenir cela, il est recommandé de  
soumettre tous les nouveaunés en Allemagne à d‘impor- 
tants examens de dépistage prénatal (dépistage néonatal) 
et ce, dès les premiers jours de leur vie. La participation au 
dépistage néonatal est volontaire. Pour que ces examens 
soient effectués sur votre enfant, votre accord est requis en 
apposant votre signature (au moins un tuteur) sur le formu-
laire de consentement.

Dépistage néonatal des maladies métaboliques congéni-
tales, des troubles hormonaux et des troubles du système 
immunitaire
De maladies métaboliques congénitales rares, des troubles 
hormonaux ou des troubles du système immunitaire 
peuvent entraîner des lésions des organes, un handicap 
physique ou mental, des infections sévères ou même la 
mort si elles ne sont pas soignées. Un dépistage précoce 
permet, dans la plupart des cas, de prévenir ou d‘atténuer 
les conséquences de la maladie par l‘administration de mé-
dicaments, le respect d‘un régime alimentaire ou d‘autres 
mesures spécifiques. Il est préférable d‘effectuer l‘examen 
au cours du deuxième ou du troisième jour de vie en préle-
vant quelques gouttes de sang sur le papierfiltre et en 
les envoyant à un laboratoire de dépistage. La procédure 
exacte du dépistage et les différentes maladies sont pré-
sentées à la page 2.

Dépistage néonatal de la mucoviscidose (fibrose kystique)
En parallèle au dépistage des maladies métaboliques 
congénitales, des troubles hormonaux et des troubles du 
système immunitaire, il vous est proposé un dépistage de 
la mucoviscidose chez votre enfant à partir du même échan-
tillon sanguin. Les enfants atteints de la mucoviscidose  
présentent un mucus visqueux qui se forme dans les pou-
mons et d‘autres organes. Ceux-ci s‘enflamment en perma-

nence. En règle générale, ces enfants ont une insuffisance 
pondérale et grandissent mal.

Dans des cas graves, la fonction pulmonaire peut être 
sévèrement altérée. Le but du dépistage de la mucovisci-
dose est de détecter la maladie le plus tôt possible pour 
initier au plus vite le traitement nécessaire, ce qui améliore 
considérablement la qualité de vie et augmente la longévité 
de l‘enfant. Afin d‘effectuer le dépistage néonatal de la mu-
coviscidose conformément à la loi du diagnostic génétique 
il est impératif d‘avoir eu au préalable un entretien explica-
tif avec un médecin. Des informations complémentaires sur 
cette maladie et la procédure exacte d‘examen sont dispo-
nibles à la page 5.

Une fois le diagnostic accompli, le prélèvement de sang de 
votre enfant sera conservé pendant 3 mois puis sera détruit, 
conformément à la loi.

Afin de s‘assurer que les examens de contrôle nécessaires 
ont été effectués en cas de résultat anormal, nous vous 
demandons de donner votre accord pour le transfert des 
données au centre de suivi à notre centre de dépistage jus-
qu‘à ce que les résultats aient été clarifiés dans le cas d‘un 
résultat nécessitant une confirmation.

Si vous êtes d’accord pour le dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des
troubles du système immunitaire et de la mucoviscidose pour votre bébé, veuillez signer sur cette page.

Nom de l’enfant:  

Date de naissance:  
(ou étiquette) 

J‘ai reçu le matériel d‘information sur le dépistage néonatal et je suis suffisamment informé.

Je suis d‘accord avec le dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des 
troubles du système immunitaire et de la mucoviscidose sur mon enfant et la transmission des informations néces-
saires à cet égard.

Dans le cas où un résultat de dépistage néonatal nécessite une confirmation, je suis d‘accord avec le transfert
des données entre le centre de suivi et le centre de dépistage de Heidelberg et ce jusqu‘à la confirmation finale
de ces résultats (tracking des données transmises).

J‘ai été informé de la nécessité de passer un deuxième examen au plus tard   (e(date).
(a second examination is only necessary for a few children).

Je refuse le dépistage néonatal pour mon enfant. J‘ai été informé des conséquences négatives possibles pour mon 
enfant (maladies non détectées qui peuvent conduire à un handicap et à la mort).

   

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  

Date, nom en lettres capitales, Signature du médecin suivant §8 article 1 GenDG

Si vous souhaitez uniquement faire effectuer certains examens spécifiques à votre enfant, veuillez remplir et
signer la déclaration figurant au verso.

Ce consentement est conservé par l’expéditeur de l’échantillon biologique
Le consentement au dépistage néonatal ou refus de certaines parties du programme de dépistage doit être noté sur
l e papier filtre du dépistage néonatal dans les champs prévus à cet effet.

DÉPISTAGE NÉONATAL À HEIDELBERG
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DÉPISTAGE NÉONATAL DE LA MUCOVISCIDOSE

Simultanément au dépistage néonatal des maladies méta-
boliques congénitales, des troubles hormonaux et des 
troubles du système immunitaire, il vous est proposé un 
dépistage de la mucoviscidose pour votre enfant. Le but du 
dépistage de la mucoviscidose est de détecter la maladie 
le plus tôt possible pour initier au plus vite le traitement 
nécessaire. Un traitement rapide améliore considérable-
ment la qualité de vie et augmente la longévité de l‘enfant. 
Le dépistage de la mucoviscidose est soumis aux disposi-
tions spéciales de la Loi sur le diagnostic génétique. Les 
informations suivantes sont mises à votre disposition pour 
que vous puissiez mieux vous préparer à l‘entretien expli-
catif que vous allez avoir avec le médecin.

Qu‘est-ce la mucoviscidose ?
Aussi appelée fibrose kystique, la mucoviscidose est une 
maladie héréditaire qui touche environ 1 enfant sur 4800.
Une mutation génétique du gène CFTR entraîne une pertur-
bation de la sécrétion de sel dans les cellules glandulaires. 
Il en résulte la formation de mucus visqueux dans les voies 
respiratoires et d‘autres organes, qui s‘enflamment alors 
de façon permanente. La gravité des symptômes de la 
maladie peut varier en raison de différentes mutations 
génétiques. La fonction du pancréas est souvent imitée. 
Par conséquent, les enfants atteints présentent souvent 
une insuffisance pondérale et grandissent mal. Dans les 
cas graves, la fonction pulmonaire peut être considérable-
ment détériorée à la suite d‘une pneumonie grave répétée. 

Comment peut-on traiter la mucoviscidose ?
Actuellement, il n‘existe aucun traitement curatif contre la 
mucoviscidose. Toutefois, les effets de la maladie peuvent 
être soulagés ou atténués par diverses approches théra-
peutiques, de sorte que l‘espérance de vie des patients 
atteints de mucoviscidose progresse continuellement. Le 
traitement de la mucoviscidose comprend des inhalations 
et de la physiothérapie, une alimentation particulièrement 
riche en calories et des médicaments. En outre, il est bon 
d‘effectuer des contrôles réguliers dans les centres spécia-
lisés dans la mucoviscidose afin de pouvoir diagnostiquer 
le plus tôt possible et en temps utile les changements qui 
surviennent.

Pourquoi le dépistage de la mucoviscidose est-il
j udicieux ?
Le dépistage de la mucoviscidose sert a rapidement dia-
gnostiquer la maladie. La mise en place immédiate du trai-
tement permet un meilleur développement de l’enfant, une 
vie plus saine et de ce fait d’augmenter son espérance de 
vie.

Comment se déroule le dépistage de la mucoviscidose ?
Le dépistage de la mucoviscidose ne nécessite habitu-
ellement pas de prélèvement sanguin supplémentaire. Le 
dépistage de la mucoviscidose s‘effectue en parallèle avec 
le dépistage des maladies métaboliques, des troubles hor-
monaux et des troubles du système immunitaire chez vot-
re enfant, à partir du même échantillon de sang prélevé 
sur le nouveau-né. Pour cela, quelques gouttes de sang (de 
la veine ou du talon) sont déposées sur un papier filtre et 
acheminées à un laboratoire de dépistage.

L‘enzyme immuno-réactive trypsine (IRT) est d‘abord ana-
lysée. Si la valeur est élevée, un deuxième examen de la 
protéine associée à la pancréatite (PAP) est effectué à partir 
du même échantillon de sang. Si le deuxième résultat est 
également élevé, un test ADN (test génétique) est utilisé 
pour rechercher les mutations génétiques les plus fré-
quentes dans le cas de la mucoviscidose. Si une ou deux 
mutations génétiques sont diagnostiquées, le résultat du 
dépistage doit être vérifié. Dans le cas où le premier test 
(IRT) est déjà très clair, le résultat du dépistage seul néces-
site un contrôle et les autres tests ne sont plus effectués. 
La combinaison des différents tests successifs permet 
d‘augmenter la fiabilité et l‘exactitude des résultats. Tou-
tefois il existe très rarement des cas d’enfants atteints 
de mucoviscidose ayant eu des résultats négatifs lors du 
dépistage néonatal.

Pour pouvoir effectuer le dépistage néonatal de la muco-
viscidose conformément à la loi du diagnostic génétique 
il est impératif d ávoir au préalable un entretien explica-
tif avec un médecin. Dans le cas où l’accouchement a été 
accompagné d’une sage-femme ou d’une aidesoignante, il 
est encore possible d’en discuter avec un médecin et d’ef-
fectuer le test jusqu’ à 4 semaines de vie du nourrisson, 
par exemple pendant le contrôle U2. Dans ce cas précis, 
un nouveau prélèvement sanguin est nécessaire. Con-
trairement au dépistage de la mucoviscidose, le dépistage 
néonatal des maladies métaboliques congénitales et des 
troubles hormonaux devrait idéalement être effectué dans 
les 72 premières heures. En effet, contrairement au dépis-
tage de la mucoviscidose, le début immédiat du traitement 
est essentiel dans la majorité des maladies testées.

L’échantillon sanguin de votre enfant est conservé après
l’analyse pendant 3 mois avant d’être détruit.

Comment est-on informé du résultat du dépistage
néonatal et que se passe-t-il ensuite ?
Le laboratoire informera l‘expéditeur (médecin) de l‘échan-
tillon de sang dans les 14 jours si le résultat doit être 
contrôlé ou s‘il est normal. Un résultat normal vous sera 
uniquement communiqué sur demande explicite. En re-
vanche le médecin vous contactera lorsque le résultat du 
dépistage est inquiétant et vous dirigera vers un centre spé-
cialisé de la mucoviscidose Un résultat qui doit être vérifié 
ne signifie pas encore que votre enfant est atteint de mu-
coviscidose. En effet, seulement un enfant sur cinq dont le 
résultat requiert un contrôle est atteint de mucoviscidose.
Ceci-dit, dans ce cas, la probabilité que votre enfant soit 
porteur de maladie est plus élevée. Les porteurs de mala-
dies sont en bonne santé mais peuvent le transmettre à leur 
descendant Dans tous les cas, un conseil génétique vous 
est proposé afin que vous puissiez en savoir plus sur la si-
gnification de ce résultat.

Le Centre de la mucoviscidose procède d‘abord à un test 
de confirmation, qui consiste en général en un test de la 
sueur, et discute avec vous de tout le reste. Ce test de su-
eur est sans danger ni douleur et ne gêne pas votre enfant. 
Le résultat vous sera communiqué immédiatement après 
l‘examen. Il est néanmoins possible que d’autres examens 
cliniques ultérieurs soient nécessaires.

Vous décidez pour votre enfant
La participation au dépistage de la mucoviscidose est volon- 
taire. Les coûts sont couverts par les caisses d’assurance 
maladies. Le résultat du dépistage est assujetti au secret 
professionnel médical et ne peut pas être transmis à des 
tiers sans votre accord. Le laboratoire d’analyse transmet 
directement le résultat à la personne qui est tenue de vous 
informer en cas de résultat alarmant. Vous avez le droit de 
révoquer votre consentement au dépistage de la mucovisci-
dose à tout moment. Une décision favorable ou défavorable 
au dépistage de la mucoviscidose devrait être prise sur la 
base d‘informations bien fondées. Il est toujours possible 
de discuter de vos préoccupations avec les médecins. Ce 
dépistage génétique de la mucoviscidose est soutenu par 
la Commission de diagnostic génétique de l‘Institut « Ro-
bert-Koch-Institut ».

COLLECTE/TRAITEMENT DES DONNÉES
La carte de test, qui est envoyée au service de dépistage 
néonatal du Centre de médecine pour enfants et adole-
scents de Heidelberg, comporte des informations concer-
nant votre enfant. En plus du nom (important pour l‘attribu-
tion correcte des résultats de l‘examen), nous avons besoin 
de la date de naissance et de la semaine de grossesse afin 
d‘évaluer correctement les résultats de 6 l‘examen. En ou-
tre, vous devrez fournir des informations sur votre nom, 
votre adresse et votre numéro de téléphone sur la carte de 
test. Nous avons besoin de ces données pour vous con-
tacter directement en cas d‘urgence. Ceci n‘est nécessaire 

que pour quelques enfants. Les données personnelles de 
votre enfant et les données saisies sur la carte de test sont 
enregistrées dans le système informatique du centre de 
dépistage néonatal de Heidelberg. La durée de stockage 
est de 10 ans. Il s‘agit d‘un rapport médical qui doit être 
conservé pendant 10 ans conformément au droit profes-
sionnel médical. Cependant, vous pouvez être sûr que 
seuls les membres du personnel de dépistage néonatal ont  
accès à ces données dont ils ont réellement besoin pour 
leur travail. Après dix ans, les données seront supprimées. 
Vos données et celles de votre enfant ains  que les échan-
tillons de sang ne seront pas utilisés ou exploités à des fins 
autres que celles mentionnées et ne seront pas transmis à 
des tiers non autorisés. Vous avez le droit de demander à la
personne responsable (voir ci-dessous) des informations
concernant les données personnelles enregistrées sur votre 
enfant. Vous pouvez également demander la rectification 
de données inexactes ainsi que la suppression des données 
ou la suspension de leur traitement.

Le responsable de la collecte des données personnelles
dans le cadre du dépistage néonatal est :
Prof. Dr. méd. Hc mult. (RCH) Georg F. Hoffmann
Tél.: 06221 56-4002
E-mail: georg.hoffmann@med.uni-heidelberg.de

Si vous avez des questions concernant le traitement des
données et le respect des dispositions relatives à la
confidentialité, veuillez contacter le responsable de la
protection des données de l‘institution, dont les coor-
données sont les suivantes : Délégué chargé de la protecti-
on des données Centre hospitalier universitaire de Heidel-
berg dans le Neuenheim Feld 672, 69120 Heidelberg E-Mail : 
Datenschutz@med.uni-heidelberg.de

En cas de traitement illicite des données, vous avez le droit 
de vous adresser à l‘autorité compétente suivante :
Le Commissaire d‘Etat chargé de la protection des données 
et de la liberté d‘information Baden-Württemberg Boîte
postale 10 29 32, 70025 Stuttgart
Königstrasse 10a, 70173 Stuttgart
Tél. : 0711 615541-0, Fax : 0711 615541-15
E-Mail: poststelle@lfdi.bwl.de
Internet: http://www.baden-wuerttemberg.datenschutz.de

Droit de rétractation
La participation au dépistage néonatal est volontaire. Vous 
pouvez révoquer votre consentement à tout moment. Dans 
ce cas, les cartes de test existantes seront détruites et les 
données personnelles seront bloquées dans notre système 
informatique, de sorte que l‘accès ne sera plus possible.

Échantillon de sang résiduel
Les cartes de test avec le sang restant sont conservées pen-
dant 3 mois, puis détruites.
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INFORMATIONS POUR LES PARENTS

Chers parents,
La naissance de votre enfant est proche ou vient tout juste 
d‘avoir lieu. Nous vous souhaitons le meilleur pour votre  
enfant. La plupart des enfants naissent en bonne santé et 
le resteront. Cependant, il existe des maladies congénitales 
rares, à priori non détectables par des signes cliniques  
externes chez les nouveau-nés. Si elles ne sont pas trai-
tées, ces maladies peuvent entraîner de graves handicaps 
chez l‘enfant. Pour prévenir cela, il est recommandé de  
soumettre tous les nouveaunés en Allemagne à d‘impor- 
tants examens de dépistage prénatal (dépistage néonatal) 
et ce, dès les premiers jours de leur vie. La participation au 
dépistage néonatal est volontaire. Pour que ces examens 
soient effectués sur votre enfant, votre accord est requis en 
apposant votre signature (au moins un tuteur) sur le formu-
laire de consentement.

Dépistage néonatal des maladies métaboliques congéni-
tales, des troubles hormonaux et des troubles du système 
immunitaire
De maladies métaboliques congénitales rares, des troubles 
hormonaux ou des troubles du système immunitaire 
peuvent entraîner des lésions des organes, un handicap 
physique ou mental, des infections sévères ou même la 
mort si elles ne sont pas soignées. Un dépistage précoce 
permet, dans la plupart des cas, de prévenir ou d‘atténuer 
les conséquences de la maladie par l‘administration de mé-
dicaments, le respect d‘un régime alimentaire ou d‘autres 
mesures spécifiques. Il est préférable d‘effectuer l‘examen 
au cours du deuxième ou du troisième jour de vie en préle-
vant quelques gouttes de sang sur le papierfiltre et en 
les envoyant à un laboratoire de dépistage. La procédure 
exacte du dépistage et les différentes maladies sont pré-
sentées à la page 2.

Dépistage néonatal de la mucoviscidose (fibrose kystique)
En parallèle au dépistage des maladies métaboliques 
congénitales, des troubles hormonaux et des troubles du 
système immunitaire, il vous est proposé un dépistage de 
la mucoviscidose chez votre enfant à partir du même échan-
tillon sanguin. Les enfants atteints de la mucoviscidose  
présentent un mucus visqueux qui se forme dans les pou-
mons et d‘autres organes. Ceux-ci s‘enflamment en perma-

nence. En règle générale, ces enfants ont une insuffisance 
pondérale et grandissent mal.

Dans des cas graves, la fonction pulmonaire peut être 
sévèrement altérée. Le but du dépistage de la mucovisci-
dose est de détecter la maladie le plus tôt possible pour 
initier au plus vite le traitement nécessaire, ce qui améliore 
considérablement la qualité de vie et augmente la longévité 
de l‘enfant. Afin d‘effectuer le dépistage néonatal de la mu-
coviscidose conformément à la loi du diagnostic génétique 
il est impératif d‘avoir eu au préalable un entretien explica-
tif avec un médecin. Des informations complémentaires sur 
cette maladie et la procédure exacte d‘examen sont dispo-
nibles à la page 5.

Une fois le diagnostic accompli, le prélèvement de sang de 
votre enfant sera conservé pendant 3 mois puis sera détruit, 
conformément à la loi.

Afin de s‘assurer que les examens de contrôle nécessaires 
ont été effectués en cas de résultat anormal, nous vous 
demandons de donner votre accord pour le transfert des 
données au centre de suivi à notre centre de dépistage jus-
qu‘à ce que les résultats aient été clarifiés dans le cas d‘un 
résultat nécessitant une confirmation.

Si vous êtes d’accord pour le dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des
troubles du système immunitaire et de la mucoviscidose pour votre bébé, veuillez signer sur cette page.

Nom de l’enfant:  

Date de naissance:  
(ou étiquette) 

J‘ai reçu le matériel d‘information sur le dépistage néonatal et je suis suffisamment informé.

Je suis d‘accord avec le dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des 
troubles du système immunitaire et de la mucoviscidose sur mon enfant et la transmission des informations néces-
saires à cet égard.

Dans le cas où un résultat de dépistage néonatal nécessite une confirmation, je suis d‘accord avec le transfert
des données entre le centre de suivi et le centre de dépistage de Heidelberg et ce jusqu‘à la confirmation finale
de ces résultats (tracking des données transmises).

J‘ai été informé de la nécessité de passer un deuxième examen au plus tard   (e(date).
(a second examination is only necessary for a few children).

Je refuse le dépistage néonatal pour mon enfant. J‘ai été informé des conséquences négatives possibles pour mon 
enfant (maladies non détectées qui peuvent conduire à un handicap et à la mort).

   

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  

Date, nom en lettres capitales, Signature du médecin suivant §8 article 1 GenDG

Si vous souhaitez uniquement faire effectuer certains examens spécifiques à votre enfant, veuillez remplir et
signer la déclaration figurant au verso.

Ce consentement est conservé par l’expéditeur de l’échantillon biologique
Le consentement au dépistage néonatal ou refus de certaines parties du programme de dépistage doit être noté sur
l e papier filtre du dépistage néonatal dans les champs prévus à cet effet.

DÉPISTAGE NÉONATAL À HEIDELBERG
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DÉPISTAGE NÉONATAL DE LA MUCOVISCIDOSE

Simultanément au dépistage néonatal des maladies méta-
boliques congénitales, des troubles hormonaux et des 
troubles du système immunitaire, il vous est proposé un 
dépistage de la mucoviscidose pour votre enfant. Le but du 
dépistage de la mucoviscidose est de détecter la maladie 
le plus tôt possible pour initier au plus vite le traitement 
nécessaire. Un traitement rapide améliore considérable-
ment la qualité de vie et augmente la longévité de l‘enfant. 
Le dépistage de la mucoviscidose est soumis aux disposi-
tions spéciales de la Loi sur le diagnostic génétique. Les 
informations suivantes sont mises à votre disposition pour 
que vous puissiez mieux vous préparer à l‘entretien expli-
catif que vous allez avoir avec le médecin.

Qu‘est-ce la mucoviscidose ?
Aussi appelée fibrose kystique, la mucoviscidose est une 
maladie héréditaire qui touche environ 1 enfant sur 4800.
Une mutation génétique du gène CFTR entraîne une pertur-
bation de la sécrétion de sel dans les cellules glandulaires. 
Il en résulte la formation de mucus visqueux dans les voies 
respiratoires et d‘autres organes, qui s‘enflamment alors 
de façon permanente. La gravité des symptômes de la 
maladie peut varier en raison de différentes mutations 
génétiques. La fonction du pancréas est souvent imitée. 
Par conséquent, les enfants atteints présentent souvent 
une insuffisance pondérale et grandissent mal. Dans les 
cas graves, la fonction pulmonaire peut être considérable-
ment détériorée à la suite d‘une pneumonie grave répétée. 

Comment peut-on traiter la mucoviscidose ?
Actuellement, il n‘existe aucun traitement curatif contre la 
mucoviscidose. Toutefois, les effets de la maladie peuvent 
être soulagés ou atténués par diverses approches théra-
peutiques, de sorte que l‘espérance de vie des patients 
atteints de mucoviscidose progresse continuellement. Le 
traitement de la mucoviscidose comprend des inhalations 
et de la physiothérapie, une alimentation particulièrement 
riche en calories et des médicaments. En outre, il est bon 
d‘effectuer des contrôles réguliers dans les centres spécia-
lisés dans la mucoviscidose afin de pouvoir diagnostiquer 
le plus tôt possible et en temps utile les changements qui 
surviennent.

Pourquoi le dépistage de la mucoviscidose est-il
j udicieux ?
Le dépistage de la mucoviscidose sert a rapidement dia-
gnostiquer la maladie. La mise en place immédiate du trai-
tement permet un meilleur développement de l’enfant, une 
vie plus saine et de ce fait d’augmenter son espérance de 
vie.

Comment se déroule le dépistage de la mucoviscidose ?
Le dépistage de la mucoviscidose ne nécessite habitu-
ellement pas de prélèvement sanguin supplémentaire. Le 
dépistage de la mucoviscidose s‘effectue en parallèle avec 
le dépistage des maladies métaboliques, des troubles hor-
monaux et des troubles du système immunitaire chez vot-
re enfant, à partir du même échantillon de sang prélevé 
sur le nouveau-né. Pour cela, quelques gouttes de sang (de 
la veine ou du talon) sont déposées sur un papier filtre et 
acheminées à un laboratoire de dépistage.

L‘enzyme immuno-réactive trypsine (IRT) est d‘abord ana-
lysée. Si la valeur est élevée, un deuxième examen de la 
protéine associée à la pancréatite (PAP) est effectué à partir 
du même échantillon de sang. Si le deuxième résultat est 
également élevé, un test ADN (test génétique) est utilisé 
pour rechercher les mutations génétiques les plus fré-
quentes dans le cas de la mucoviscidose. Si une ou deux 
mutations génétiques sont diagnostiquées, le résultat du 
dépistage doit être vérifié. Dans le cas où le premier test 
(IRT) est déjà très clair, le résultat du dépistage seul néces-
site un contrôle et les autres tests ne sont plus effectués. 
La combinaison des différents tests successifs permet 
d‘augmenter la fiabilité et l‘exactitude des résultats. Tou-
tefois il existe très rarement des cas d’enfants atteints 
de mucoviscidose ayant eu des résultats négatifs lors du 
dépistage néonatal.

Pour pouvoir effectuer le dépistage néonatal de la muco-
viscidose conformément à la loi du diagnostic génétique 
il est impératif d ávoir au préalable un entretien explica-
tif avec un médecin. Dans le cas où l’accouchement a été 
accompagné d’une sage-femme ou d’une aidesoignante, il 
est encore possible d’en discuter avec un médecin et d’ef-
fectuer le test jusqu’ à 4 semaines de vie du nourrisson, 
par exemple pendant le contrôle U2. Dans ce cas précis, 
un nouveau prélèvement sanguin est nécessaire. Con-
trairement au dépistage de la mucoviscidose, le dépistage 
néonatal des maladies métaboliques congénitales et des 
troubles hormonaux devrait idéalement être effectué dans 
les 72 premières heures. En effet, contrairement au dépis-
tage de la mucoviscidose, le début immédiat du traitement 
est essentiel dans la majorité des maladies testées.

L’échantillon sanguin de votre enfant est conservé après
l’analyse pendant 3 mois avant d’être détruit.

Comment est-on informé du résultat du dépistage
néonatal et que se passe-t-il ensuite ?
Le laboratoire informera l‘expéditeur (médecin) de l‘échan-
tillon de sang dans les 14 jours si le résultat doit être 
contrôlé ou s‘il est normal. Un résultat normal vous sera 
uniquement communiqué sur demande explicite. En re-
vanche le médecin vous contactera lorsque le résultat du 
dépistage est inquiétant et vous dirigera vers un centre spé-
cialisé de la mucoviscidose Un résultat qui doit être vérifié 
ne signifie pas encore que votre enfant est atteint de mu-
coviscidose. En effet, seulement un enfant sur cinq dont le 
résultat requiert un contrôle est atteint de mucoviscidose.
Ceci-dit, dans ce cas, la probabilité que votre enfant soit 
porteur de maladie est plus élevée. Les porteurs de mala-
dies sont en bonne santé mais peuvent le transmettre à leur 
descendant Dans tous les cas, un conseil génétique vous 
est proposé afin que vous puissiez en savoir plus sur la si-
gnification de ce résultat.

Le Centre de la mucoviscidose procède d‘abord à un test 
de confirmation, qui consiste en général en un test de la 
sueur, et discute avec vous de tout le reste. Ce test de su-
eur est sans danger ni douleur et ne gêne pas votre enfant. 
Le résultat vous sera communiqué immédiatement après 
l‘examen. Il est néanmoins possible que d’autres examens 
cliniques ultérieurs soient nécessaires.

Vous décidez pour votre enfant
La participation au dépistage de la mucoviscidose est volon- 
taire. Les coûts sont couverts par les caisses d’assurance 
maladies. Le résultat du dépistage est assujetti au secret 
professionnel médical et ne peut pas être transmis à des 
tiers sans votre accord. Le laboratoire d’analyse transmet 
directement le résultat à la personne qui est tenue de vous 
informer en cas de résultat alarmant. Vous avez le droit de 
révoquer votre consentement au dépistage de la mucovisci-
dose à tout moment. Une décision favorable ou défavorable 
au dépistage de la mucoviscidose devrait être prise sur la 
base d‘informations bien fondées. Il est toujours possible 
de discuter de vos préoccupations avec les médecins. Ce 
dépistage génétique de la mucoviscidose est soutenu par 
la Commission de diagnostic génétique de l‘Institut « Ro-
bert-Koch-Institut ».

COLLECTE/TRAITEMENT DES DONNÉES
La carte de test, qui est envoyée au service de dépistage 
néonatal du Centre de médecine pour enfants et adole-
scents de Heidelberg, comporte des informations concer-
nant votre enfant. En plus du nom (important pour l‘attribu-
tion correcte des résultats de l‘examen), nous avons besoin 
de la date de naissance et de la semaine de grossesse afin 
d‘évaluer correctement les résultats de 6 l‘examen. En ou-
tre, vous devrez fournir des informations sur votre nom, 
votre adresse et votre numéro de téléphone sur la carte de 
test. Nous avons besoin de ces données pour vous con-
tacter directement en cas d‘urgence. Ceci n‘est nécessaire 

que pour quelques enfants. Les données personnelles de 
votre enfant et les données saisies sur la carte de test sont 
enregistrées dans le système informatique du centre de 
dépistage néonatal de Heidelberg. La durée de stockage 
est de 10 ans. Il s‘agit d‘un rapport médical qui doit être 
conservé pendant 10 ans conformément au droit profes-
sionnel médical. Cependant, vous pouvez être sûr que 
seuls les membres du personnel de dépistage néonatal ont  
accès à ces données dont ils ont réellement besoin pour 
leur travail. Après dix ans, les données seront supprimées. 
Vos données et celles de votre enfant ains  que les échan-
tillons de sang ne seront pas utilisés ou exploités à des fins 
autres que celles mentionnées et ne seront pas transmis à 
des tiers non autorisés. Vous avez le droit de demander à la
personne responsable (voir ci-dessous) des informations
concernant les données personnelles enregistrées sur votre 
enfant. Vous pouvez également demander la rectification 
de données inexactes ainsi que la suppression des données 
ou la suspension de leur traitement.

Le responsable de la collecte des données personnelles
dans le cadre du dépistage néonatal est :
Prof. Dr. méd. Hc mult. (RCH) Georg F. Hoffmann
Tél.: 06221 56-4002
E-mail: georg.hoffmann@med.uni-heidelberg.de

Si vous avez des questions concernant le traitement des
données et le respect des dispositions relatives à la
confidentialité, veuillez contacter le responsable de la
protection des données de l‘institution, dont les coor-
données sont les suivantes : Délégué chargé de la protecti-
on des données Centre hospitalier universitaire de Heidel-
berg dans le Neuenheim Feld 672, 69120 Heidelberg E-Mail : 
Datenschutz@med.uni-heidelberg.de

En cas de traitement illicite des données, vous avez le droit 
de vous adresser à l‘autorité compétente suivante :
Le Commissaire d‘Etat chargé de la protection des données 
et de la liberté d‘information Baden-Württemberg Boîte
postale 10 29 32, 70025 Stuttgart
Königstrasse 10a, 70173 Stuttgart
Tél. : 0711 615541-0, Fax : 0711 615541-15
E-Mail: poststelle@lfdi.bwl.de
Internet: http://www.baden-wuerttemberg.datenschutz.de

Droit de rétractation
La participation au dépistage néonatal est volontaire. Vous 
pouvez révoquer votre consentement à tout moment. Dans 
ce cas, les cartes de test existantes seront détruites et les 
données personnelles seront bloquées dans notre système 
informatique, de sorte que l‘accès ne sera plus possible.

Échantillon de sang résiduel
Les cartes de test avec le sang restant sont conservées pen-
dant 3 mois, puis détruites.
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FORMULAIRE DE CONSENTEMENT AU DÉPISTAGE NÉONATAL

Universitätsklinikum Heidelberg
Zentrum für Kinder- und Jugendmedizin 
Dietmar Hopp Stoffwechselzentrum 
Neugeborenenscreening
Im Neuenheimer Feld 669
69120 Heidelberg

Tel.  06221 56-8278; 8475
Fax 06221 56-4069

www.neugeborenenscreening.uni-hd.de
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DÉPISTAGE NÉONATAL DES MALADIES MÉTABOLIQUES CONGÉNITALES,
DES TROUBLES HORMONAUX ET DES TROUBLES DU SYSTÈME
IMMUNITAIRE
Il existe de maladies métaboliques congénitales rares, des
troubles hormonaux et des troubles du système immuni-
taire qui ne sont pas à priori détectables par des signes 
cliniques externes chez le nouveau-né. Elles surviennent 
chez environ un nouveau-né sur 1000. Si elles ne sont pas 
traitées, elles peuvent entraîner des lésions d‘organes, des 
handicaps physiques ou mentaux, des infections graves ou 
même la mort. Afin de détecter ces maladies, un test san-
guin, appelé dépistage néonatal, est recommandé pour 
tous les nouveaunés depuis plus de 40 ans à titre d‘examen 
préventif. Pendant ces dernières années, ces examens ont 
été encore améliorées pour inclure d‘autres maladies trai-
tables dans le dépistage néonatal.

Pourquoi le dépistage néonatal est-il effectué ?
Cesanomalies congénitales du métabolisme ou du système
immunitaire doivent être diagnostiquées à temps. Les  
conséquences d‘une maladie congénitale peuvent générale-
ment être évitées ou atténuées par un traitement initié dès 
que possible après la naissance.

Quand et comment le dépistage sera-t-il réalisé ?
Lors du deuxième ou troisième jour de vie de votre enfant 
(37 à 72 heures après la naissance), conjointement avec le 
second bilan préventif de votre enfant soit le U2. Quelques 
gouttes de sang seront prélevées (du talon ou d’une veine). 
Le sang sera déposé sur un papier-filtre et une fois sec, il 
sera immédiatement envoyé au laboratoire de dépistage. 
Tous les prélèvements y sont analysés par des moyens de 
détection extrêmement sensibles. Les frais de l‘examen 
sont pris en charge par l‘assurance maladie ou par le centre 
hospitalier.

Quelles maladies sont recherchées ?
Les maladies qui peuvent faire l’objet du diagnostic parpré- 
lèvement sanguin du nourrisson sont définies par une régle- 
mentation de la Commission Fédérale des Médecins et des 
Assurances Maladies (GBA). Il s‘agit à l‘heure actuelle de 
13 maladies métaboliques et 2 troubles hormonaux. En  
outre, un examen de dépistage de l‘immunodéficience  
combinéesévère (Severe combined Immunodeficiency, 
SCID) est effectué. Les symptômes et conséquences de ces 
maladies sont décrits en détail ci-dessous. 

Au total, environ un nouveau-né sur 1000 est atteint d‘une 
de ces maladies. Dans la plupart des familles concernées il 
n‘y a pas d‘antécédents familial connus. Étant donné que 
les enfants affectés peuvent paraître en parfaite santé à la 
naissance, le dépistage néonatal peut les protéger contre 
les troubles mentaux et physiques du développement. Les
conclusions sur les risques pour la famille ne peuvent être 
tirées de cette étude à elle seule. 

Qui doit recevoir les résultats des tests ?
Dans tous les cas, l‘expéditeur de l‘échantillon de sang reço-
it un rapport écrit du laboratoire de dépistage en quelques 
jours. Celui-ci préviendra les parents uniquement en cas de 
suspicion. En cas d‘urgence et si par exemple l‘expéditeur 
n‘est pas joignable, les parents seront avertis directement 
par le laboratoire. Pour cette raison et afin de pouvoir vous
contacter, vous êtes priés de communiquer votre adresse et
le numéro de téléphone auquel vous serez joignable dans 
les jours suivant la naissance. Le dépistage et le traitement
rapides des nouveau-nés atteints ne sont possibles que si 
toutes les parties concernées, à savoir les parents, la cli-
nique ou le pédiatre et le laboratoire de dépistage travail-
lent étroitement ensemble sans perdre de temps.

Que signifie le résultat du test ?
Le résultat d‘un test ne représente en aucun cas un dia-
gnostic médical. Selon les résultats obtenus, les maladies 
faisant objet du dépistage peuvent soit être exclues ou 
suspectées. En cas de suspicion, il sera nécessaire de faire 
des examens complémentaires ou de répéter le test, par 
exemple. Toutefois, il peut également être nécessaire de 
répéter un test si, par exemple, le moment auquel l‘échan-
tillon de sang a été prélevén‘était pas optimal ou si le sang 
sur la carte est insuffisant.

Ces maladies peuvent-elles être guéries ?
Toutes les maladies métaboliques, les troubles endocri-
niens et les immunodéficiences sont congénitales et ne 
peuvent donc pas être guéries dans la plupart des cas. 
Cependant, les effets de ces troubles congénitaux peuvent 
souvent être complètement évités ou du moins réduits par 
un traitement initié à temps. Le traitement consiste, par 
exemple, en un régime spécial et/ou la prise de certains 
médicaments. Des spécialistes du métabolisme et des 
hormones (endocrinologues) ou des spécialistes des trou-
bles du système immunitaire sont à votre service pour des 
consultations et des soins en cas de maladie suspectée ou 
déclarée.

MALADIES CIBLÉES 

Le syndrome adréno-génital
Trouble hormonal dû à une anomalie des glandes
surrénales : virilisation chez les filles, évolution mortelle
possible avec des crises de perte de sel. Traitement
hormonal, bon pronostic (Concerne environ 1/14 000 des
nouveau-nés).

La maladie du sirop d‘érable
Défaillance dans la dégradation des acides aminés : handi-
cap mental, coma, évolution mortelle possible. Traitement 
par un régime spécial, de bon pronostic pour la plupart 
(Concerne environ 1/150000 des nouveaunés).

Le déficit en biotinidase
Déficit dans le métabolisme de la vitamine biotine : chan-
gements cutanés, crises métaboliques, déficience mentale, 
évolution mortelle possible. Traitement par biotine,très bon 
pronostic (concerne environ 1/30000 des nouveaunés).

Les anomalies métaboliques de la carnitine
Anomalie métabolique d‘acides gras : crises métaboliques, 
coma, évolution mortelle possible. Traitement par régime 
spécial, très bon pronostic (concerne env. 1/500000 des 
nouveau-nés).

La galactosémie
Déficit dans le métabolisme d‘un composant du lactose 
(galactose) : opacité du cristallin, handicap physique et 
mental, insuffisance hépatique, évolution mortelle éventu-
elle. Traitement par régime spécial, très bon pronostic (con-
cerne env. 1/70000 des nouveau-nés).

Acidurie glutarique de type I
Dysfonctionnement de la dégradation des acides aminés: 
Crise métabolique soudaine avec trouble permanent du 
mouvement. Traitement par régime spécial, très bon prono-
stic (concerne env. 1/120000 des nouveau-nés).

L‘hypothyroïdie congénitale
Insuffisance en hormones thyroïdiennes : Troubles graves 
du développement mental et physique. Traitement hormo-
nal, très bon pronostic (Concerne environ 1/3500 des nou-
veau-nés).

L‘acidémie isovalérienne
Défaillance dans la dégradation des acides aminés : handi-
cap mental, coma, évolution mortelle possible. Traitement 
par régime spécial, très bon pronostic (Concerne environ 
1/100000 des nouveau-nés).

Déficit en LCHAD, VLCAD
Anomalie métabolique d‘acides gras en chaîne très longues : 
crises métaboliques, coma, faiblesse musculaire, myocardi-
opathie, évolution mortelle possible. Traitement par régime 
 spécial, éviter des périodes de faim, souvent bon pronostic 
(concerne env. environ 1/80000 des nouveau-nés).

Le déficit en MCAD
Défaillance de la production d‘énergie à partir des acides 
gras : hypoglycémie, coma, évolution mortelle possible. 
Traitement en évitant les phases de la faim, très bon prono-
stic (concerne environ 1/10000 des nouveau-nés).

La phénylcétonurie
Défaillance du métabolisme de l‘acide aminé phénylalanine : 
Non traitée, elle entraîne un retard mental. Traitement par 
régime spécial, très bon pronostic (concerne env. 1/10000 
des nouveau-nés).

Tyrosinémie de type I
Trouble de la dégradation de l‘acide aminé tyrosine qui, 
sans traitement dès les premiers jours de vie, peut entraîner 
une dysfonction hépatique grave avec ictère et tendance 
aux saignements, un trouble de la fonction rénale et des 
crises neurologiques. Traitement médicamenteux (nitisino-
ne) et régime allégé en protéines, bon pronostic (concerne 
environ 1/135000 des nouveaunés).

Déficiences immunitaires combinées sévères (DICS)
Absence totale de défense immunitaire : forte prédisposi-
tion aux infections même chez les nourrissons, associée 
à des complications infectieuses. Traitement par des me-
sures de précaution hygiéniques strictes. Thérapie par 
greffe de moelle osseuse ou de cellules souches, thérapie 
par remplacement enzymatique. Pas d‘allaitement mater-
nel, de vaccinations vivantes ou de transfusion de produits 
sanguins non traités. En l‘absence de traitement, la plupart 
des enfants atteints meurent en l‘espace d‘un à deux ans 
(concerne environ 1/32500 des nouveau-nés)

Remarque
Ce ne sont pas toutes les maladies qui peuvent être com-
plètement écartées par un traitement rapide. Toutefois, 
dans la plupart des cas, un traitement médical rapide per-
met à l énfant concerné de grandir normalement.

Depuis l‘entrée en vigueur de la loi sur le diagnostic 
génétique en 2010, la Commission de diagnostic génétique 
(GEKO) de l‘Institut Robert Koch évalue de nouveaux tests 
de dépistage de masse des maladies dont la cause est 
génétique. Pour le dépistage de la tyrosinémie de type I et 
des immunodéficiences combinées sévères (SCID), le GEKO 
a approuvé l‘introduction du dépistage.

Ne remplissez cette page que si vous ne souhaitez pas accepter intégralement le programme de dépistage.

Nom de l’enfant: 

Date de naissance:  
(ou étiquette)  

J‘ai été informé au sujet du dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux, des
troubles du système
immunitaire et du dépistage de la mucoviscidose chez les nouveau-nés. J‘ai été informé des conséquences négatives
éventuelles pour mon enfant en cas de rejet de certains aspects du dépistage néonatal.

Consentement partiel
(Svp, signez chaque point avec lequel vous êtes d’accord.)

Je suis d‘accord avec l‘exécution des examens suivants et la transmission des données prévues à cet effet :

  Dépistage néonatal des maladies métaboliques congénitales, des troubles hormonaux et des troubles du système    
       immunitaire (page 2-3)

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  Dépistage néonatal de la mucoviscidose (page 5-6)

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  Dans le cas où un résultat de dépistage néonatal nécessite être confirmé, je suis d‘accord pour la transmission de  
       données du centre de dépistage de Heidelberg au centre de suivi, et ce jusqu‘à la clarification du diagnostic exact 
      (tracking des données transmises).

  

Date, nom en lettres capitales, Signature d’au moins un des tuteurs

  

Date, nom en lettres capitales, Signature du médecin suivant §8 article 1 GenDG 

Ce consentement est conservé par l’expéditeur de l’échantillon biologique
Le consentement au dépistage néonatal ou refus de certaines parties du programme de dépistage doit être noté sur
le papier filtre du dépistage néonatal dans les champs prévus à cet effet.

Si vous approuvez tous les examens offerts, veuillez signer le formulaire de consentement au verso.


