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DEPISTAGE DES ANOMALIES CONGENITALES SEVERES

Contexte

Dans les pays a revenus éleves, les anomalies congenitales sont une cause majeure de mortalité perinatale
et infantile, de morbidité et de handicaps. L'échographie est le principal outil de dépistage des anomalies
congénitales pendant la grossesse et le déepistage préenatal joue un role essentiel dans la prise en charge des
grossesses. Pourtant, certaines anomalies ne sont pas détectées en prénatal ce qui peut avoir un impact
sur 'organisation des soins et la naissance, sur les décisions et le vécu des parents, en particulier en cas
d’anomalies congeénitales séveres. En I'absence de définition standardisée, les anomalies congénitales
severes sont définies differemment selon les etudes ce qui limite leur comparabilité et la surveillance
épidemiologique de ces anomalies.

Objectifs du projet

Volet 1 : A l'aide d’'un processus de consensus
Delphi, établir une définition consensuelle sur
les anomalies congénitales séveres

Volet 2 : A l'aide d’'un audit clinique, identifier les
facteurs sous-optimaux et d’évitabilité en lien
avec le defaut de deépistage anténatal d'une
anomalie congenitale sévere

Methodologie
Volet 1 : Etude de consensus Delphi Volet 2 : Audit clinique
Revue de littéerature : * Audit clinique retrospectif a partir des donnees du
 Recherche bibliographique des études qui ont registre des anomalies congeénitales de Paris
utilise une classification d’anomalies (remaPAR), registre en population incluant tous
congenitales séveres. les cas d'anomalies congenitales de meres
» |dentification des dimensions clés pour définir domiciliees et accouchant a Paris
la severite + Cas : anomalies congénitales sévéres non
détectées pendant la grossesse en 2023-2024
Etude Delphi : * Grille de recuell standardisée avec expertise des
 Meéthode utilisée pour construire un consensus cas non dépistes par des binOmes d’experts

entre experts lorsqu’il n'existe pas de definition
claire partagee

« Deéfinition etablie par consensus a partir des
avis d'experts issus de divers domaines

* Plusieurs tours de questionnaires et un retour
collectif entre chaque tour

Reésultats préeliminaires
Revue de la litterature : 8 etudes identifiees entre 1980 — présent utilisant dans leurs analyses une liste ou
deéfinition des anomalies congénitales severes

* Criteres identifies comme en lien avec la severité des anomalies congénitales : mortalite, letalité, morbidite
grave ou moderée, handicap grave ou modere, interruption médicale de grossesse, qualite de vie liée a la
sante, detection prenatale de I'anomalie, hospitalisation et recours aux soins de sante

Volet 1 : etude Delphi

* Panel international d’experts constitué incluant cliniciens, chercheurs et des associations de patients

« Démarches réglementaires en cours (analyse d'impact, protocole de recherche CESRESS, note d'information)
* Questionnaire elabore sur LimeSurvey, liste preliminaire comprenant 68 anomalies

 Phase prétest realisee

Implications

« Ameliorer la comparabilité entre les études et Ia
surveillance epidéemiologique des anomalies séveres
grace a l'utilisation d'une définition consensuelle

» |dentifier les facteurs sous-optimaux de dépistage
(et les groupes vulnérables, le cas eécheant)

 Ameéliorer les parcours de soins
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