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1- INTRODUCTION
a. Drépanocytose pédiatrique

La drépanocytose ou syndrome drépanocytaire majeur (SDM) est une maladie
génétique de transmission autosomique récessive liée a une mutation du gene codant la
synthése de la chaine B-globine3. Cette mutation est responsable d’une production d’une
hémoglobine de structure anormale : I’hémoglobine S (HbS) (1). Dans des conditions
d’anoxie, les hématies prennent une forme caractéristique en faucille qui les rend plus rigides
et fragiles. Elles circulent mal dans les vaisseaux de petits calibres entrainant un défaut
d’oxygénation des tissus responsable de crises vaso-occlusives douloureuses, d’'une hémolyse
chronique responsable d’une anémie de degré variable et d’une susceptibilité particuliére aux
infections liée a I’asplénie fonctionnelle (2). Les symptdmes se retrouvent chez les SDM
présentant une homozygotie SS ou une double hétérozygotie SC, SD Punjab, SP
thalassémique ou SO Arab ; les individus hétérozygotes (AS ou trait S) sont
exceptionnellement symptomatiques (3). En France en 2009, on estimait a plus de 12000 le
nombre de SDM (312000 dans le monde), cette fréquence est voisine de celle des patients
atteints de mucoviscidose (4).

Les manifestations cliniques peuvent apparaitre dés 1’age de 3 mois quand le taux
d’hémoglobine feetale diminue et que celui d’HbS augmente (5). Le diagnostic d’anémie
drépanocytaire est suspecté chez les jeunes enfants en cas de gonflements douloureux des
mains et pieds, de paleur, d’ictére, de méningite ou de septicémie a pneumocoque, d’anémie
sévere avec hypertrophie de la rate (6-9). Le caractere systémique du SDM s’explique par le
fait que ces phénomeénes peuvent potentiellement intéresser tous les organes et tissus
vascularisés (os, rate, foie, cerveau, poumons, reins et articulations) et entrainer des
complications chroniques affectant la qualité et I’espérance de vie. (6). Le SDM est une
maladie grave avec, en 2010, un 4ge moyen de décés de 36 ans en France (10-12). Les causes
principales étant les infections, qui peuvent provoquer le déceés des patients par septicémie, et
I’anémie aigué (séquestration splénique).

La drépanocytose est particulierement répandue en Afrique, en Inde, dans le Bassin
méditerranéen et au Moyen-Orient. Mais, sous I’effet des mouvements migratoires, on la
retrouve également en Amérique (Antilles, Brésil) et en Europe de I’Ouest (13). Les
premicres études épidémiologiques relatives aux Antilles frangaises datent des années 1980
ou la majorité de la population est d’ethnie africaine (14,15). La drépanocytose occupait alors
10% de P’activité du service de pédiatrie du Centre hospitalier universitaire de Pointe-a-Pitre
Abymes et le taux de 1étalité estimé était de 17% (16).

b. Histoire de la drépanocytose, dimension sociale et culturelle

La cellule cible du parasite du paludisme, I’anophéle femelle, est le globule rouge.
Afin de minimiser les effets du paludisme, des mutations des genes impliqués dans la
synthése de I’hémoglobine seraient apparues au cours de I’évolution, conférant une protection
contre I’infection notamment le trait S (17). Cette mutation drépanocytaire serait apparue
entre 1100 et 200 avant JC, probablement en plusieurs endroits de 1’ Afrique et de 1’ Asie (18).
La distribution mondiale du trait S montre a la fois : une sélection des porteurs a travers les
avantages que cela leur confére en termes de survie dans les régions endémiques de paludisme
et les migrations ultérieures (19) .

Les populations a risque pour la drépanocytose sont donc principalement originaires
des zones d’endémie palustre (Afrique subsaharienne et arc arabo-indien) et, depuis les XVIle
et XVIIIe siecles, des régions d’ Amérique du Nord, du Brésil et des Caraibes ou des
migrations volontaires ou forcées les ont conduites. Plus récemment, depuis les années 1960,



des populations originaires d’ Afrique subsaharienne et d’ Afrique du Nord ont migré vers les
grandes zones urbaines frangaises et européennes.

La drépanocytose a longtemps été réputée « maladie des Noirs » et négligée par la
médecine occidentale. Il existe cependant dans plusieurs langues africaines des mots ou des
expressions qui suggerent une connaissance treés ancienne de la drépanocytose. Ces langues
contiennent des mots ou onomatopées évoquant les symptomes douloureux de la maladie
comme le broiement des os, les morsures, les cris (chwechweechwe, ahututuo ou nuidudui)
(18,20,21). Les problémes génétiques sont déja évoqués avec une stigmatisation des familles :
certains enfants atteint de SDM sont percus comme des réincarnations de fréres ou sceurs
déceédés de la maladie et d’autres sont considérés des €tres maléfiques revenant sans cesse
tourmenter ses parents (malédiction née d’une faute ancestrale). En 1874, un médecin africain
formé en Angleterre, J.B. Africanus Horton, a décrit la « rhumatic fever », qui est I’équivalent
clinique de la drépanocytose.

Au XXe siecle, les premicres descriptions cliniques de la drépanocytose ont lieu en
Amérique du Nord en 1910 et en Afrique en 1925 (22). Jusqu’en 1922, seuls 4 cas de
drépanocytose ont été décrits dans la littérature médicale et son origine était encore inconnue,
mais elle a été qualifiée d’emblée de « maladie des Noirs ». Son identification au Moyen-
Orient en 1953 a donné lieu a des échanges entre scientifiques pour comprendre comment il
pouvait exister des populations « Blanches » atteintes (23). Dans les années 60, un médecin
ghanéen, Konotey-Ahulu, a publi¢ un article montrant que la population de son pays
connaissait déja bien la maladie.

Elle est ainsi restée une « maladie des Noirs » jusqu’aux années 70, quand les
avancées en génétique ont montré qu’elle était due a plusieurs mutations indépendantes les
unes des autres : il ne pouvait plus s’agir d’un trait univoque propre a une ethnie. Suite a la fin
de la seconde guerre mondiale et avec le processus de la décolonisation, la recherche sur la
drépanocytose s’est généralisée. Au vu de ce que le racisme avait provoqué, la qualification «
maladie des Noirs » est devenue politiquement incorrecte, particulierement avec le
changement de génération a partir des années 70 (24). Dans la résolution de I’ Assemblée
générale des Nations Unies en 2008, il est fait état de préjugés néfastes a I’égard de la
drépanocytose et de I’'importance de sensibiliser le public (25).

La drépanocytose représente un véritable probléme de santé publique dans les
départements francais DOM et en {le-de-France (IDF). Sa prévalence est liée & la composition
des populations de ces départements. Aux Antilles frangaises, la population est composée en
majorité d’afrocaribéens (plus de 70%) ; les autres groupes ethniques sont des indocaribéens,
des habitants d’origine européenne, du Moyen-Orient ou d’autres origines. La Guyane
frangaise se caractérise par la présence en proportion plus importante de personnes d’origine
asiatique, amérindienne ou sud-américaine (26). A la Réunion, les populations d’origine
indienne tamoule correspondent a environ 25% de la population, de méme que les individus
d’origine européenne ; les autres composantes de cette population sont d’origine africaine ou
asiatique essentiellement.

Les récentes migrations se traduisent dans la plupart des sociétés multiethniques par
une stratification de la population quant au risque d’étre atteint ou porteur d’une
hémoglobinopathie. En effet, ces niveaux de risque refletent la prévalence variable dans les
régions d’origine des migrants ; le portage du trait S varie de 2% en Afrique du Nord a 20%
dans certaines régions d’Afrique subsaharienne. Le tableau 1 montre la prévalence du SDM et
du trait S par pays selon une estimation de 2009 a partir de projections (27).



Tableau 1 : Prévalence a la naissance des syndromes drépanocytaire majeurs et des traits S
par pays (27)

Syndrome drépanocytaire . 0
Pays nf,ajeur/lﬂﬂﬂ()(%) naiss};nces Trait 5 (%)

Nigéria 2182 24.4
Jamaique 578 11
Inde 98 1.9
Royaume-Uni 63 0.5
Etats-Unis 62 0.9
Portugal 32 0.8
Canada 28 0.48
Liban 23 1
Turquie 17 0.4
Italie 10 0.2
Pakistan 7 0.2
Mexique 5 0.3
Egypte 3 0.2
Chine 0 0

Dés 1970, des programmes de dépistage néonatal (DNN) ont été organisés aux Etats-
Unis, en Jamaique et dans plusieurs provinces canadiennes (28,29). Ces premicres
expériences ont démontré que 1’acceptabilité de tels programmes n’était pas acquise d’office,
particuliérement sans 1’implication des communautés concernées. De plus, les bénéfices
attendus ne pourraient se matérialiser sans une organisation optimale des services de prise en
charge et de suivi. Le DNN s’est généralis¢ vers les années 1980, aprés la publication des
conclusions d’essais cliniques mettant en évidence 1’efficacité de la prise en charge précoce
du nouveau-né atteint de SDM (30-32).

c. Dépistage néonatal de la drépanocytose

La drépanocytose est I'une des cinq maladies dépistées a la naissance en France. Il est
organis¢ par I’ Association Francaise de dépistage et de prévention des handicaps de I’enfant
(AFDPHE) et financé par la caisse nationale d’assurance maladie des travailleurs salariés.

A partir des années 1980, les praticiens frangais se sont retrouvés confrontés a des
patients présentant une pathologie qu’ils connaissaient peu : la drépanocytose. Des enquétes
épidémiologiques ont été réalisées aux Antilles frangaises dans les années 90 (14). Elles ont
montré que I’incidence de la drépanocytose est de 1 nouveau-né drépanocytaire sur 260 et que
12% de la population était porteuse d’une hémoglobine anormale, dont 9.7% de porteurs du
trait S (33,34). Ces travaux ont permis la mise en place du dépistage néonatal (DNN) de la
drépanocytose et ont abouti a la reconnaissance locale de la drépanocytose comme priorité de
santé publique. L’objectif principal du DNN de la drépanocytose est le diagnostic précoce et
la prévention des complications aigu€s survenant en bas age ainsi que des séquelles et déces
qui y sont associés.

Le DNN de la drépanocytose s’est progressivement généralisé dans les départements
d’outre-mer (DOM) a partir de1985 de manicre universelle (systématique). Il s’est mis en
place également de 1995 jusqu’en 2000 sur une population ciblée en métropole (soit
essentiellement les parents originaires d’ Afrique subsaharienne, des Antilles et du Maghreb ;
Tableau 1 et Figure 1). Pour le moment, la Haute Autorité¢ de Santé (HAS) ne recommande



pas un DNN universel et I’Organisation Mondiale de la Santé (OMS) a enjoint les Etats
membres a développer des programmes intégrés de prévention et de prise en charge de la
drépanocytose qui soient adaptés au contexte socioéconomique, culturel et du systéme de
sant¢ (35,36).

Tableau 1 : Critéres de ciblage des nouveau-nés a risque de syndrome drépanocytaire en
France métropolitaine (35)

Origine géographique des populations concernées par la drépanocytose :
e DOM : Antilles, Guyane, la Réunion, Mayotte

Tous les pays d’ Afrique subsaharienne et le Cap-Vert

Amérique du Sud (Brésil), Noirs d’ Amérique du Nord

Inde, Océan Indien, Madagascar, Iles Maurice, Comores

Afrique du Nord : Algérie, Tunisie, Maroc

Italie du Sud, Sicile, Grece, Turquie

Moyen-Orient : Liban, Syrie, Arabie Saoudite, Yémen, Oman

Conditions pour la réalisation du dépistage néonatal :

2 parents originaire de régions a risque

1 seul parent originaire de régions a risque si le deuxieéme n’est pas connu
Antécédents de syndrome drépanocytaire majeur dans famille

Doute pour ces trois critéres

Figure 1: Pourcentage de la population ciblée par le dépistage néonatal de la drépanocytose en
France métropolitaine en 2010 (37)
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La prise en charge plus précoce des enfants SDM entraine une réduction importante de
la mortalité pédiatrique ; notamment 1’antibiothérapie prophylactique et la vaccination
antipneumococcique (30,35,38). En 1986, une équipe a montré que la prophylaxie par
oracilline entrainait une réduction de 84% de I’incidence des infections a pneumocoque (39).
La mortalité infantile a pu ainsi étre réduite d’un facteur 10 chez I’enfant drépanocytaire de
moins de 5 ans (40—42). Ainsi en 2015, prés de 95% des patients SDM atteignent I’age adulte.
Un diagnostic et une information précoces permettent aussi de sensibiliser tot les parents aux
signes devant motiver une consultation urgente avant la survenue d’une complication et de
mettre en place le suivi et I’éducation thérapeutique (43). Les bénéfices secondaires du DNN
de la drépanocytose sont la possibilité¢ d’informer les parents des risques reproductifs pour de
futures grossesses ainsi que ’identification des porteurs sains.

En 2013, 441 SDM ont été recensés, dont 80% en France métropolitaine (Figure 2).
Avec une prévalence d’un enfant atteint sur 1900 naissances, la drépanocytose est la maladie
génétique la plus fréquente en France ayant un DNN (44).

Figure 2 : Incidence de la drépanocytose en population ciblée depuis 1995 a 2013 en France
(44)
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{ e
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824 000NN
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Néanmoins, ce dépistage ciblé est remis en question pour trois principales raisons :
I’interrogation des parents sur leur origine géographique, qui pose des problémes de
discrimination dans un pays qui interdit notamment les statistiques basées sur 1’origine
ethnique, le mélange de groupes ethniques rendus non identifiables aprés plusieurs
générations et une fréquence tres élevée de populations a cibler dans certaines régions.



d. Particularité du dépistage néonatal au CH Saint-Denis

L’fle-de-France est la région de France métropolitaine qui comprend le plus de
patients atteint de SDM ainsi que le plus de nouveau-nés a risque (4). En effet, en 2007, 56%
des nouveau-nés étaient dépistés pour la drépanocytose.

Le département 93 est un département urbain de haute concentration de populations
immigrées et originaires des DOM, caractérisée par de nombreuses difficultés socio-
économiques. Le recrutement des patients au CH de Saint-Denis est donc le reflet d’une
nombreuse population originaire de pays endémiques de la drépanocytose. Les patients
proviennent de la ville de Saint-Denis et des communes limitrophes (essentiellement La
Courneuve et Aubervilliers) ou il existe un manque de médecins généralistes et d’infirmiers
au domicile (45). Le DNN de la drépanocytose a été mis en place de manicre ciblée sur les
populations « Noires » des 1988 au CH de Saint-Denis. Le choix a été fait des le départ, par le
laboratoire, d’étre hors du DNN national ciblé¢ réalisé par I’AFDPHE devant le probléme de
santé publique spécifique a cet hopital.

Une étude menée sur le CH de Saint-Denis entre 1995 et 1998 montrait, en effet, que
85% de la population relevait du dépistage ciblé ce qui a confirmé I’intérét de la mise en place
du DNN de la drépanocytose de maniére systématique deés 1994 (46). Cette étude retrouvait
des parents d’origine géographiques trés diverses, celles-ci sont présentées sur le tableau 2.
On a remarqué que 31% des nouveau-nés sont originaires de I’ Afrique subsaharienne ou des
Antilles, région a fort risque pour drépanocytose. Une autre étude multicentrique du nord-
francilien de 1995 a 1999 retrouvait une incidence élevée a 1/462 de SDM et 1/19 de trait S,
reflet d’une population a haut risque dans cette zone géographique (47).

Tableau 2 : Origine géographique des parents des nouveau-nés au CH de Saint-Denis au cours
de ’année 1998 (46)

Zones géographiques Pays

Afrique centrale Congo, Gabon République Centre Afrique, Tchad,

Zaire
Afrique de I’Est Djibouti, Egypte, Ethiopie, Somalie
Bénin, Burkina Faso, Cameroun, Cap Vert, Cote-
Afrique de I’Ouest d’Ivoire, Gambie, Ghana, Guinée, Mali, Mauritanie,
Niger, Nigéria, Sénégal, Sierra Leone
Afrique du Sud Angola
Amérique du Sud Bolivie, Brésil, Colombie, Guyane, Pérou
Antilles Cuba, Guadeloupe, Haiti, Martinique
Asie Bangladesh, ‘(?arr}bodge, ‘Chine, Inde,“J apon, Lgos,
Pakistan, Philippines, Sri Lanka, Thailande, Vietnam
Allemagne, Espagne, France, Italie, Pologne, Portugal,
Europe . . j
Roumanie, Suisse, Yougoslavie
Maghreb Algérie, Maroc, Tunisie
Moyen-Orient Irak, Iran, Isra€l, Liban, Qatar, Syrie, Turquie
Océan Indien Comores, Madagascar, {le Maurice, Ile de la Réunion




e. Objectif

L’objectif de cette étude est de décrire I’incidence annuelle de la drépanocytose au CH
de Saint-Denis depuis 1994 grace au DNN systématique et de la comparer au reste de la
France ayant un dépistage principalement ciblé. L’objectif secondaire est de discuter les
enjeux d’un dépistage ciblé sur des populations selon I’origine géographique et/ou ethnique.

2- MATERIEL ET METHODES

L’¢étude présentée ici est une étude transversale prospective uni-centrique ou le
consentement oral de la mere a été obtenu afin de réaliser un dépistage systématique de la
drépanocytose de tous les nouveau-nés. Elle a été réalisée du ler janvier 1994 au 31 décembre
2016 aupres de la maternité du CH de Saint-Denis. Un prélévement veineux sur tube EDTA,
sur le dos de la main conservé a 4°C, a été réalisé entre la 48¢éme et la 72éme heure de vie
(sauf en néonatalogie ou il était réalisé avant la sortie du service).

Les prélevements étaient testés en chromatographie liquide a haute performance par
échange de cations sur un appareil variant (Laboratoire Bio-Rad, Hercules, CA, USA). Les
prélévements présentant une anomalie de I’hémoglobine étaient contrdlés par un seconde
technique, I’isoélectrofocalisation (Resolve Hb, Perkin Helmer) et/ou 1’¢lectrophorése a pH 6
(Beckman) afin de compléter I’identification (35,48,49). Une étude moléculaire, par
hybridation réverse des mutations les plus fréquentes du geéne de la fglobine, était réalisée si
I’¢étude des parents était impossible ou si le diagnostic phénotypique était douteux afin de
confirmer le diagnostic de drépanocytose ou de trait S (test « 3 globin strip Assay »,
Viennalab, Ingen).

Nous avons relevé le nombre de SDM et de trait S par année parmi les enfants nés
dans cette maternité et calculé I’incidence annuelle. Nous avons secondairement comparé les
résultats d’incidence annuelle de ’année 2014 du CH de Saint-Denis avec ceux du dépistage
national réalisés par I’AFPDHE (50).

Un formulaire standardisé sur le logiciel informatique Excel a été utilisé pour le
recueil de données avec anonymat des patients par le laboratoire d’hématologie du CH de
Saint-Denis. Nous avons réalis¢ une breve revue de la littérature sur la drépanocytose
pédiatrique, les problémes migratoire et ethnique de la drépanocytose ainsi que le dépistage
néonatal de la drépanocytose. La recherche s’est étendue de 2010 a nos jours a partir des
bases de données en anglais PubMed.
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3- RESULTATS

Il s’agissait d’une étude prospective transversale des nouveau-nés dépistés pour la
drépanocytose du ler janvier 1994 au 31 décembre 2016 au CH de Saint-Denis.

Les résultats du DNN de la drépanocytose sont présentés dans le tableau 3. Durant
cette période, 70679 nouveau-nés avaient bénéficié d’'un DNN systématique de la
drépanocytose. On retrouvait 9% (n = 6308) d’anomalie de ’hémoglobine, dont 3.2% de
SDM (n = 200) et 55.5% de trait S (n = 3501), pourcentage stable sur les années. Sur 23
années, on remarquait le dépistage d’un nouveau-né atteint de SDM sur 353 par an et d’un
nouveau-n¢é sur 20 porteur du trait S par an. On notait que pour I’année 2016 ces résultats sont
similaires, 4496 nouveau-nés dépistés dont 9% d’anomalie de I’hémoglobine (n = 403) dont
3.2% de SDM (n = 13) et 63.7% de trait S (n = 257).

La comparaison des résultats d’incidence de la drépanocytose, a travers le DNN, au
CH de Saint-Denis avec la France métropolitaine, I’Ile de France, la Martinique et la
Guadeloupe durant I’année 2014 est montrée dans le tableau 4. Les incidences de I’année
2014 de SDM dans ce centre étaient comparables avec celle retrouvée dans les DOM ; 1/235 a
Saint-Denis pour 1/230 en Martinique et 1/226 en Guadeloupe en population générale. Cette
incidence annuelle de SDM a Saint-Denis était 3 fois plus élevée qu’en Ile-de-France (1/755)
et 7 fois plus qu’en France métropolitaine (1/1708) en population générale. On remarquait que
celle-ci restait plus importante en population ciblée : 2 fois plus qu’en Ile-de-France (1/522) et
3 fois plus qu’en France métropolitaine (1/677). On retrouvait une incidence annuelle en 2014
de trait S dans notre hopital a 1/20 proche de celle de la Martinique et de la Guadeloupe
(1/14). Cette incidence annuelle de trait S a Saint-Denis était plus importante qu’en ile-de-
France et France métropolitaine, que ce soit en population générale ou ciblée (1/47 et 1/29;
1/127 et 1/37 respectivement).
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Tableau 3 : Résultats du dépistage néonatal de la drépanocytose au CH de Saint-Denis et
calcul de I’incidence par année de 1994 a 2016

N Nombre de Syndrom:zn (:‘lj:i[:linocytaire Trait S
Années nouveau-nés s Rrofils d(?
dépistés Phémoglobine Incidence Incidence
anormany Nombre annuelle Nombre annuelle
1994 2145 201 (9%) 4 1/536 98 122
1995 2360 193 (8%) 4 1/590 118 120
1996 2156 159 (7%) 6 1/359 88 124
1997 2470 166 (7%) 4 1/617 94 126
1998 2541 233 (9%) 6 1/423 137 1/18
1999 2649 202 (8%) 4 1/662 107 124
2000 2823 271 (9%) 5 1/566 134 121
2001 2954 271 (9%) 7 1/422 135 1/22
2002 2907 318 (11%) 13 1/224 145 1/20
2003 2937 328 (11%) 7 1/420 156 1/19
2004 3104 298 (9%) 8 1/388 153 120
2005 3026 284 (10%) 17 1/178 155 1/19
2006 2956 289 (10%) 9 1/328 158 1/19
2007 2845 250 (9%) 8 1/356 146 1/19
2008 2912 272 (9%) 8 1/364 155 1/19
2009 3088 286 (9%) 8 1/386 154 1/20
2010 3026 282 (11%) 8 1/378 158 1/19
2011 3088 248 (8%) 8 1/386 158 1/19
2012 3612 281 (8%) 9 1/401 174 121
2013 3931 337 (9%) 15 1/262 193 1/20
2014 4231 356 (8%) 18 1/235 206 1/20
2015 4412 380 (9%) 11 1/364 222 120
2016 4496 403 (9%) 13 1/346 257 117
TOTAL 70679 6308 (9%) 200 1/353 3501 1/20
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Tableau 4 : Comparaison des incidences de I’année 2014 du dépistage néonatal de la
drépanocytose au CH de Saint-Denis avec la France métropolitaine, I’Ile de France, la
Martinique et la Guadeloupe

Incidence ‘fmnuelle d'es synf]romes Incidence annuelle du trait S
drépanocytaire majeurs
Régions francaises
Population Population Population Population
générale ciblée générale ciblée
CH de Saint-Denis 1/235 - 1/20 -
France métropolitaine 1/1708 1/677 1/127 1/37
Ile de France” 1/755 1/522 1/47 1/29
Martinique 1/230 - 1/14 -
Guadeloupe 1/226 - 1/14 -

* Résultats AFDPHE Ile de France hors CH de Saint-Denis (50)

4- DISCUSSION
a. Reésultats

Ce travail a permis d’évaluer I’incidence annuelle des SDM a 1/353 et celle des
hétérozygotes pour I’HbS a 1/20 depuis le DNN systématique de la drépanocytose en 1994 au
CH de Saint-Denis. Ces résultats montrent I’importance de réaliser ce DNN devant le
probléme de santé publique représenté par la drépanocytose dans cette zone géographique.
Cette tres forte incidence annuelle de SDM ou d’hétérozygotes est retrouvée dans les DOM et
non dans le reste de la France métropolitaine, ce qui justifie également la réalisation d’un
DNN universel dans cet hopital.

On remarque qu’il n’y a quasi aucun oubli ou refus du DNN de la drépanocytose dans
ce centre (1 a 2 nouveau-né par an maximum par rapport au nombre de naissance) avec une
procédure universelle contrairement au dépistage ciblé qui manque 2.1 % des nouveau-nés a
risque en France (51). Un autre avantage est d’avoir une pratique du DNN homogéne par
I’ensemble du personnel sans nécessité de formation régulicre ; problématique fortement
présente lors du dépistage ciblé (51). De plus, les modalités de recrutement et de
consentement pour ce dépistage n’entrainent pas une moindre participation au DNN des
autres maladies. Et enfin, lors du DNN ciblé pour la drépanocytose, certaines études
rapportent des difficultés lors de la collecte de données ethniques et/ou géographiques avec de
nombreuses données manquantes.

Ce travail est également intéressant car nous observons une faible mortalité des SDM
depuis la mise en place du DNN dans ce secteur ; et, les études récentes continuent de montrer
I’importance du dépistage précoce pour réduire la mortalité (38,47,52).
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Le CH de Saint-Denis n’appartient pas a la gestion centralisée nationale des résultats
via ’AFDPHE ce qui le rend unique dans son organisation. En premier, une étiquette est
collée sur le carnet de santé de chaque nouveau-né dépisté informant de la réalisation du DNN
de la drépanocytose, particulierement utile dans une population ayant une instabilité de
logement. Ensuite, tous les résultats des enfants suspects de SDM sont adressés au pédiatre
référent qui convoque les familles afin d’informer et de confirmer le diagnostic de SDM.
Enfin, les enfants sont pris en charge et le profil des parents est étudié si possible. Ce DNN,
systématique depuis de nombreuses années, a permis également de mettre en évidence
d’autres hémoglobinopathies, particulierement 1’alphathalassémie chez les nouveaux-nés
d’origine africaine et antillaise et I’hémoglobinose E chez ceux d’origine asiatique.

L’absence de données fiables dans la plupart des pays rend difficile I’estimation du
nombre de personnes réellement touchées dans le monde ; et, les pays développés
comprennent seulement 15% des SDM a travers le monde. A I’heure actuelle, la
drépanocytose dans les pays en voie de développement est associée avec un taux ¢élevé de
mortalité (53,54). Une récente étude socio-économique sur le DNN en Angola montre une
bonne rentabilité financiére; une autre en Jamaique montre une baisse de la mortalité (42,55).

La prise en charge de la drépanocytose ne devrait pas étre uniquement médicale mais
associée a des aides au logement, a la scolarisation et a I’enseignement professionnel car la
drépanocytose touche souvent des populations particulierement fragiles en France et a Saint-
Denis.

b. Limites

Notre étude est transversale et uni-centrique limitant la généralisation a d’autres
populations. Le laboratoire du CH de Saint-Denis a fait le choix de réaliser un prélévement
veineux et non capillaire sur carton Guthrie afin d’optimiser les résultats du dépistage. Cela
demande une prise de sang supplémentaire a tous les nouveau-nés ; malgré cela, les
dommages potentiels relatifs a la santé sont minimes.

Au-dela des dimensions culturelles, le contexte social mérite considération. Une
immigration récente, tout comme des facteurs socioéconomiques, peuvent accroitre les
difficultés rencontrées par les familles aux prises avec un diagnostic de SDM chez leur
nouveau-né, en particulier pour I’acces aux services de santé et de soutien.

La technique de laboratoire utilisée pour le DNN de la drépanocytose au CH de Saint-
Denis est plus fiable que celle réalisée sur Guthrie méme si elle comporte des potentiels faux-
négatifs. Par ailleurs, un article récent donne des seuils précis en cas de prématurité et
I’antécédent de transfusion selon I’origine ethnique de la mére permettant un meilleur ciblage
des anomalies retrouvées (56).

Les problémes du conseil génétique ainsi que du diagnostic anténatal (DAN) se posent
a I’issue du dépistage d’un nouveau-né atteint de SDM comme le rappelle cet article (57). Le
DNN révele une information sensible parce qu’elle concerne un risque familial de maladie
héréditaire. En effet, il parait important de connaitre son statut hétérozygote pour les
générations futures et le dépistage des porteurs devrait idéalement se faire avant la grossesse
de maniere préconceptionnelle. Le Royaume-Uni est le seul a avoir intégré a la fois le DNN et
le DAN dans la drépanocytose (58). La perception de I'utilité¢ dépend des valeurs de chacun et
peut varier selon les sensibilités culturelles des différentes communautés concernées ; celle-ci
peut permettre de développer des programmes éthiquement et socialement acceptables (59).
Les conceptions relatives a 1’étiologie de la maladie et a son mode de transmission demeurent
possiblement teintées par les antécédents culturels.

Au CH de Saint-Denis, un courrier d’information est adressé aux parents d’enfants
porteurs sains d’une anomalie de ’hémoglobine pouvant aboutir a une consultation
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d’information s’ils le souhaitent. Mais se pose alors la question de la pertinence de divulguer
des résultats fortuits. Car parmi les risques psychosociaux figurent I’anxiété et la détresse
psychologique générée par ces résultats, les répercussions sur les dynamiques familiales, la
stigmatisation et la discrimination potentielle. Ces conséquences négatives peuvent étre lices a
une compréhension erronée du concept de porteur hétérozygote et de ses implications (60).

c. Dépistage ciblé et dimension ethno-socio-culturelle

Le dépistage ciblé de la drépanocytose en France souléve de nombreux enjeux
¢thiques, sociaux et culturels mais également des considérations de faisabilité et
d’acceptabilité lors du choix d’une population ciblée. Il faut donc tenir compte de dérives
possibles, incluant la stigmatisation des communautés a risque mais ¢galement la
stigmatisation des individus et des familles au sein de certaines communautés. La portée de
ces risques est mal connue et dépend sans doute largement du contexte régional, selon
I’origine et le moment des différentes vagues d’immigration ainsi que le degré d’intégration
des communautés (48).

On peut s’interroger sur I’intérét de I’extension du DNN de la drépanocytose
systématique a I’IDF, comme dans le CH de Saint-Denis, afin de ne pas rater des nouveau-nés
comme le suggére une étude américaine (61). Il faut, en effet, tenir compte de I’augmentation
du brassage ethnique des populations réduisant les critéres de ciblage efficace. Etant donné la
complexité ethnique et culturelle de notre population, les usurpations fréquentes d’identité, les
difficultés de communication et cette haute incidence de la maladie, le CH de Saint-Denis
préfere poursuivre le DNN universel.

La drépanocytose est I’exemple type de 1’inégalité sanitaire et sociale. En premier
lieu, I’identification des «catégories ethniquesy» par 1’observation, ou sur la foi des
déclarations des intéressés, est corrélée avec le risque génétique mais ne peut pas étre
considérée comme suffisamment fiable. En effet, I’information sur I’ethnicité est consignée
sur les certificats de naissance aux Etats-Unis alors que ce n’est pas le cas en France. D’autre
part, le ciblage fond¢é sur I’origine ethnique pose des problémes de logistique et d’équité, pour
un programme de santé publique et pour les services de maternité, pour lesquels poser la
question de I’origine des parents est souvent difficile (47). Enfin, la connaissance qu’ont les
individus de leurs origines ancestrales varie selon les contextes culturels et historiques.

Les décideurs politiques aux Etats-Unis et au Royaume-Uni ont, par conséquent,
privilégi¢ la mise en place d’un dépistage systématique. Cette prise de position refléte un
consensus grandissant selon lequel un dépistage ciblé n’est pas une stratégie compatible avec
les régles qui régissent le DNN en raison de la perception de générer potentiellement une
stigmatisation des parents, de la possibilité de manquer des enfants atteints par erreur de
ciblage ou a trier les prélévements a risque de drépanocytose (61). Dans ces pays, c’est
davantage la crainte des responsables de santé publique d’essuyer des critiques d’ordre
politique, éthique (discrimination) et social qui les a incités a privilégier le dépistage
systématique (62).

Plusieurs auteurs rapportent également que la compréhension de la maladie, de ses
causes et de son mode de transmission demeure souvent teintée par les conceptions
préexistantes véhiculées au sein de certaines communautés. Agnes Lainé, chercheuse
historienne, a travaillé sur la perception de I’hérédité dans la drépanocytose avec la frontiere
du surnaturel et le role de la mere (63). L’information fournie par les professionnels de la
santé peut étre mal recue, en raison du vocabulaire utilisé par exemple, mal comprise, ou
chargée de signification additionnelle en fonction des modeles explicatifs préalables de la
maladie (1).
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La stigmatisation des individus et des familles, ainsi que des communautés
concernées, est une préoccupation majeure pour cette maladie compte tenu du contexte
historique et culturel (64). La discrimination a 1’égard des porteurs hétérozygotes fut le
résultat d’erreurs de compréhension qu’on ne pourra contrer que moyennant des efforts
soutenus d’information et d’éducation (59). Une appréciation fine et exhaustive de I’équilibre
entre les bénéfices, les risques et le colt est difficile car cet équilibre est centré sur les
nouveau-nés atteints et leur famille, mais une analyse analogue devrait €tre complétée pour
tous les résultats annexes dont la divulgation est envisagée.

5- CONCLUSION

En conclusion, nous montrons I’efficacité du DNN de la drépanocytose systématique
au CH de Saint-Denis avec un pourcentage de 9% d’hémoglobine anormale et une incidence
annuelle de SDM a 1/353 et celle de trait S a 1/20. Ces résultats renforcent le choix de cet
hopital de réaliser un DNN universel face a une incidence particuliérement haute dans cette
zone géographique et aux enjeux complexes d’un dépistage fondée sur 1’origine ethnique.

6- MOTS CLES

Drépanocytose — sickle cell disease
Dépistage néonatal — newborn screening
Migration — migration
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