Evaluation des maladies a intégrer au programme
national du dépistage néonatal : rO6le de la HAS

Andrea Lasserre / Nadia Naour
Service évaluation en santé publique et évaluation des vaccins - HAS

o

05 octobre 2023

H A.S ’0 CONGRES 2023



I Contexte

HAS

HAUTE AUTORITE DE SANT!

,Ocon £5.2023
i e

Schéma organisation nationale du DNMN- version 21/06/2017-

DGS/ DGOS

CORRUSS

Comité national de pilotage

DEOS, DES, CNAMTS, ABN, ANSI, ANSF, HAS, CRDN, ARS

& le 2t Dutre-Mer], SFSF, SFF, SFDN, CONE
Mise en place et rencuvellement des commissions:
Décide de | isati du  DNN, ent
approuve les algorthmes de dépistage (diffusion par
arrété)

Décide d'un élargissement du DMN [approbation
ministre)

Valide le rapport annuel d’activité

[R——

Interlocuteur(s) métier 1

1 1
1 DGS I{———h * Recoitettraite lesalertes
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HAS

Weille
Recommandations sur les
dépistages 8 mettre en ceuvre

ARS

Identifiele CRDN

Délegue lesfonds au CRON
Regoit le rapport o sctivitd du
CRDN

Gére lesaleres régionales

Centre de coordination du dépistage néonatal
(Coordonnateur)
Information, animation, suivi de I'activité des CRDN et mission d'appui sur demande du CNP
Rile d'alerte des ARS et d’information du CNP sur les problémes rencontrés
Liens fonctionnels réguliers avec HAS, ARS, ANSM, ANSP et ABM
Préparation desdocuments d'information a destination du public
Assure la remontée nationalede données d'activité
Rédaction des deux rapports |s d’activité desd
présenter au CNP
Rédaction du rapport annuel d’sctivité du DNN en s’ appuyant sur lesdeux rappors annuels d’activité des deux commissions

et du rapport de fonctionnementde |a cellule de coordination &

Gestion isti des dew & &

secrétariat, organisation desréunions, gestion desfraisd Tt ¢ et
des comptes rendus

Responsable du fonctionnement et du suividu systémeinformatiqgue du DMNN: maintenance et évalution
Préparation desréunions du CNP et des comptes rendus en lien aveclesinterlocuteurs métiers
Coordination de la mise en ceuvre de nouveauxdépistages

Réunit les CRDN annuellement

Drocuments dinformation?

ANSP

Commission biologique
Congoit et évalue lessupports de prélevement
Prépare les algorithmes
Evalue les automates et kits de dosage
Suit les performances analytiquesdes laboratoires
Soutient I'accréditationdes laboratoires

Commission épidémiologique

ANSM

* Organisele

Suitla qualité desdonnées
Valide le rapport annuel d'activité
Propose des études épidémiclogiques

Frépare la miseen ceuvre de nouveaux dépistages
Assure I'animation deslaboratoires desCRDN et la
veille scientifiqgue sur lestechnigues

Walide le rapport annuel d’activité

contréle
gualité

CRDNs
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Les missions de la HAS
dans ce programme

Programme national du dépistage néonata



Les missions

- Evaluation et recommandations sur les maladies a deépister
* Production des documents information
+ Reéflexion méthodologique, criteres d’évaluation

* Velille active sur les dépistages néonataux + newsletter

DEPISTAGE NEONATAL
PAR EXAMENS BIOLOGIQUES

DELIVRER LINFORMATION ET RECUEILLIR
LE CONSENTEMENT DES PARENTS

Guide pour les professionnels

HAS

RECOMMANDATION EN SANTE PUBLIQUE
Evaluation a priori de I'extension du
dépistage néonatal a une ou
plusieurs erreurs innées du
métabolisme par la technique de
spectrométrie de masse en tandem

en population générale en France
volet 2
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. i dépistage néonatal
& by HAS-veille

Towards the

for

rare diseases - ScienceDirect

Economic assessments of newbom screening
programs for rare diseases invoive the use of
models and require huge efforts to synthesize
information from
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Maximizing the Benefit of Life-Saving
Treatments for Pompe Disease, Spinal
Muscular Atrophy, and Duchenne
D Through
Steps |

| JAMA Neurolog...

This Special Communication discusses challenges
to implementing newbom screening for
neuromuscular diseases and how overcoming those
challenges can maximize the potential of newly
available life-saving therapies.

N to

of sickle cell disease newborn screening
by applying multiple of median cutoffs
and ratios - Allaf - 2018 - Pediatric Blood
& Cancer
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IsF Chain in
Dried Blood Spots Reliable for the
D of C Cy

Infection?

Background Detection of cytomegalovirus (CMV)
DNA by real-time polymerase chain reaction (-
PCR) in dried blood spots (DBSs) collected for
newbor screening has been assessed for
retrospective diagnosis of congenital CMV (cCMV)
infection, with variable results (sensitities ranging
from 34% to 100
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I HAS : 3 missions, 3 valeurs

Evaluer les médicaments, dispositifs médicaux et
actes professionnels en vue de leur remboursement

Recommander les bonnes pratiques
professionnelles, élaborer des recommandations
vaccinales et de santé publique

Mesurer et améliorer la qualité dans les hopitaux,
clinigues, en médecine de ville, et dans les structures
sociales et médico-sociales

HAS ,:"Q':G"Esmia Programme national du dépistage néonatal
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Rigueur
scientifique

Indépendance

Transparence
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Le processus d’évaluation
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I Programme de travail de la HAS

= Defini chaque année en concertation avec le Ministere et la CNAM

~N

« Demandes d’inscription

Analyse des équipes
Présentation au College

Inscription

Le programme de travail est

susceptible d’évoluer en fonction
des priorités liées a 'actualité

HAS s conenesanas Programme national du dépistage néonatal 7
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I Le processus des recommandations

L'évaluation des actions de santé publique constitue
une aide a la décision publique

Elle consiste a réunir les arguments
permettant de juger de l'opportunité
de mettre en place ces actions et
permet d'en préciser les modalités

L'évaluation précise, a partir des
connaissances disponibles, les

bénéfices, les risques et l'efficience
des actions évaluées

HAS s conostsz0zs Programme national du dépistage néonatal
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Vie d’une recommandation en santé publique

Demandeurs - HAS
Réunion de cadrage

HAS

Haute Autorité de Santé

Guide des déclarations d'intéréts et de
gestion des conflits d'intéréts

HAS ,0 CONGRES 2023
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Saisine

Faisabilité du projet
Note de cadrage

] |  CEESP

Validation par les instances de la HAS e B COLLEGE

Mise en ligne

Expertise interne : Revue de la littérature scientifique
Expertise externe : Réunion(s) de GT
~ —>Rédaction argumentaire
‘ Conclusions / Avis

Groupe
de
lecture

Validation par les instances de la HAS | : “ | CEESP
/ RCOLLEGE
Avis rendu par la HAS |
Diffusion sous la responsabilité de la HAS

Programme national du dépistage néonatal
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L’évaluation des maladies candidates a étre
iIncluses dans le programme de DNN
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IEn Europe
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I Héterogeneéité des programmes

Consensus sur la pertinence d'utiliser les critéres de Wilson and Jungner
Mais

v'"Niveaux de décision hétérogenes : région / nation

v'Processus de décision variables : recommandations de sociétes
savantes, Autorités publigues, Initiatives locales ou régionales,
Poursuite de projets de recherche...

v'Ressources allouées et suivis des programmes non comparables

v'Pas de comité dédie dans la plupart des pays

HA‘S ,:gpnpgsg?oza Programme national du dépistage néonatal 12
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ICritéres majeurs retenus pour I’évaluation

Histoire
naturelle

Information
en temps
utile

Bénéfice
individuel

Performance
du test
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ICritéres mineurs

Contexte de maladies rares

Impact Impact
organisationnel économique

Transposabilité de l'impact
difficile & évaluer d’'un pays

a l'autre

Non prioritaire en France

dans la prise de décision
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Connaissance de la maladie Peu/moyennement connue S

‘l

Logigramme decisionnel

Bien connue

v
Temps d'apparition
¥ el <7jours —

de la maladie

v

> 7 jours

A Gravité de la maladie Non grave —>

Grave/trés grave

4l4

1 maladie X maladies Efficacité du traitement Non démontrée —
candidate candidates

4|4

Prévient quelques/beaucoup/
toutes les conséquences

v

Bénéfice individuel de

2 ; > Non démontré ou partiellement établi —)
l'intervention précoce
v
Bien établi

Absence de marqueur ou marqueur

peu sensible/peu spécifique

Fiabilité du test

4|4

Marqueur sensible/spécifique
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IGuide meéthodologique (mars 2023)

https://www.has-
sante.fr/upload/docs/application/pdf/2023-
03/quide methodologique depistage neo

natal.pdf
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https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2023-03/guide_methodologique_depistage_neonatal.pdf
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2023-03/guide_methodologique_depistage_neonatal.pdf
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2023-03/guide_methodologique_depistage_neonatal.pdf
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2023-03/guide_methodologique_depistage_neonatal.pdf
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Programme de travail HAS/DNN
2023-2024
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I Programme de travail 2023-2024
Autosaisines

= 2023 - Réevaluation de cing maladies
v" Citrullinémie type 1
v" Ornithine transcarbamylase

v" Acidurie propionique

v" Acidurie méthylmalonique

v' Déficit en déshydrogénase des acyl-CoA a trés longues chaines

= 2024 - Evaluation de I'amyotrophie spinale
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Retrouvez
tous nos travaux sur

0O00®

HAS

HAUTE AUTORITE DE SANTE

Développer la qualité dans le champ
sanitaire, social et médico-social
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