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- anomalies du SNC, 
A���;�� �	�� !��.!	��@�1,22 F�

- les aberrations chromosomiques (Trisomie 21 : 1 cas sur 
600 nouveaux nés soit environ 240  cas par an). 

A���+����X fra�@��3�(����������#
�	����,&!����
- Syndrome de l’X fragile : 1 cas sur 1500 naissances par an, 

A�� �.�	�����&�	���� ���@0,7 ‰�
- l’hypothyroïdie congénitale, responsable de handicap 

mental sévère estimée à 0,7 ‰ soit plus de 200 nouveaux 
cas par an. 
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• ���(����#5��	�*��#���	IO&�	�5;C �E�-��B��>�K�
�	�? ���%�

• �O�� ��	��O�� ����#5��	�*��#���	% 

• ��K#
��	��O�� ���#5��	�*��#���	%�
 
A 	K ���@�	!�8G�	$#	�J�������	�J�� ��	�
���	��8�����������	@�

�

���
���? ��K#�	�/�5#�����	�T �.�����������I����&B�����(2	���������4Q��&� ���������

���2	���
�&��	����)���	�5����	���������T �.V�
	��V�4Q����O������ 	&���+���������S�(����

����������������VO������	��O�� V �	��V ��	+����V ������K�����' �"��� �#��
K��	��)	������8	&��B��������	
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��'	"#M��O�(����2	���=K��	��%������ 	&���	�&&(�a���&�������������V��J�3V �B���4QK�����O�����,&���

������#����������K.&��� !������
��������(&���O�����OI���S����������&����4&�	���+�+�����.�������

��������(�I�6#��������4����	���I���������&&(��������	���� �	���+�����#��3C � �����`�����

�N��������$ ���������%��

�

���������������V�����+K��	�� ��&.�	�IO& ���S� �� �� �.2	�&O&����/����� 	&���	�H"��������

��	����<��&B�����������4Q��S�O��� ����(��������(2	� ����������#���	�����
�&��	�5
%�

�

��������������-5\��G �� (
	�G 5��I
��R 	&�L���������	���-5
	���4Q��*��#���I�(&��OI�����

�����	���,�J������	�����5�	�����G �� (\���#5��	�&��������%������#���I
��R 	&�B��6�#��	����

$ ��-� ���!��������%�

�

A 				�	$�����	,�0����	$�
���	��8���		��3����	$�0���	F ����		+ �6�'3��	������	��
��		$#	

���� �	O�� ��	@�

�

�����#
���.�I�������������������������(2	�E�C ����/����������B�R �����������&	&(B�

������������������V����V������	����)�-��
!	����.��	��R ���	�� 	&������&�&��	�� �C �R ���/��

�����	�� 	"�� ������	����#���	�� 	�	+��	��(�������%�

�

�����#
���	&�����I��&������������������� 	�#V
��V ����&	&��	�3�(�������"�-#�����/�5#!	�

����G ���
	�/����U�������$ #�V ��������(2	�� ��(�9 �(�7 ��6���
���U������G ��#�V��	�/V������U

��-5
	�:&��I����	�� ����� �T �.���U�+4�#��� 	&���(���' �"���	��#�&�������%�

�

������������C B������B�R �����������/�5#	�������	��#
�	�&��������6�#��������������/������

���(2	���%�

�
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���������������R �V���+�V �#B�3V�(�G 5�	�� ���������.��	��R ���	�� 	&������&�&��	���������

��-5
	�:&��� ���(2	����6�������
���	�� !���	�T �.����/K������ �
	�&�%�

�


	(���� �	��	�������	!�
�	$#	���
1���	+ ���8
��	,8% 

�

�������� 	"���
�)��	�� 	�	� �	�&�
�����5B����������7 �V��	�I(&�����(2	������������������	

����������������V��T �V� ��	���V��(2	��V��&�������"���	�&��������� 	����S�����������	���  ��	�

�����������*�	������������#
���#5��	��(�����	������������	��C 4���	��-�����	����(	��S����-(�C �

������������>"�	�����	�3�B����C 2���SI���4Q����������	�T �.�
	����(�����������	�T �.�
	�1�

��������������� 	�	+�V �	�7 ��.���(��������� �C ��� �.����#���#���� #�����SI4�
���I�)������3�(

��������������,&&V�����V��5�� �� �� V �.B������#5��	�� 	8�-��	��,"��

	�������������������#���	

���������������? 	�V�
	��V���V�)���5�C �3�B�� �� �����������	���� �	�,�	+��G �� ����� �;��	

���	���� �.�	�� �4����	��������������,&!�V �	��V ������,�������R &���&�����	���#�	�� ��	�5C 	�����	��

��������������������4&���������R �������(���	�����
#��,�4�6�� ���(B����6�������
���	�����������

����&�	����#5��	�� 	��=��	�G 
�����(2	�3�B���&=��	�G ��

	�7 � #���%�

�

�����������3�(�����
	���)� �	�H"4�&�&������&���(2	�I��&��������
V��	�� 	�V�=��	�������

��������������V ��	��� !�V��	�H"����� K.���	�� �
	�&�	��R ����	�I& ��3�(���#5��	�: ��
��	�3�(

������������� �

=��	�7 ��.�����
#���	�� 	8�-��	�'����3�(�' �"���S�����	�*)��#�	����&�&��	�� +���

�����������V ����������	���  ��	��7 ���	����������.&��	�G ���
���� ��# ����������	���)�-��
!	�H"

�����������V���&�	��������	��$ ��� ������� ��5��3�B����C 2���S� ��	�5C !	��� �4����	��? 	��
	

������	����,&�����	ZCritères de Wilson�[R �����@�
 
A ? ���	�,��5.%�

A ��)�� �B�������	�H��	�����
#% 

A <�����1������ 
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A ���#���	�����-��� 

�

����������	�� ��	�5C !	��? 	��
	�H"4����? ���	�' �#4�������������3V�(��V���	�/�5#	��

��������������V�����	��)�V
�������V��	"�� 	�&�������������� ��	����(�������(�,���������� �.��

��������������T �.�V ��	������ V ����.&������#��&	&(B�I���������� �.��	���)�-��
!	�I�
�
	�? ���

���������������I�V����	��I(&V���<�V ������V������	���� �	�� ��-��
��? ���������������	�7 ���	�

��"���S����&��	�����������? �V�#�	�&V�����>����	��	����	��,�
\���#5��	��	��&�	���4�
���'

���������%�

�

����������� �V �+����	��,&���	�� ��	�5C !	���� �.�	�� �4����	��? 	��
	�H"4�&��������

���Y��������	@�

�

A 		��"���������������W�	�V �����
#���������������&���	�,��-�	������	�����,�����	�,&!��	��4�

�������������F����$ #���������#
����
��	�� 	&!��	% 

A 	$<��"��	!0� �����������������V���V��&�	�� ��V-����V�����
����� �����6����G �
����

�����������? �������#4"�7 �.���IK����� ��	�5C 	����6��$ 	���	��/5#�	����� ��	�5C 	

�����/�V #�.!	��,��
��	�,&!��	����4�����G ��
��,&(�����#�R &����S� !���	�%���&V ��

�������H��	�����
#��	��	D ����#
����
��	�� 	&!��	����% 

A ����������������,&!�V �	��V ����V ��,�V ��������6��� ��;�� �	����G 	�5C 	��4���;�� �	�R ����	

���������������V �	������#V
���
#��S/��(����5
�����#4"�7 �.������� 2	����G �
�������

����3�(�������&����>������C B��������,&!��%�

A ���������4��V ���? 	��������#�R &���S��	���	����
�	����  �	��I�� �	�����,�V ���8�V#����

����6����G �
��������	����#
��������C B�I�� ������% 

A �����������#�-�	������? ��ZPhénylcétonurie�[��������V#4"�7 V�.�����6����G �
���

��������H��	�����
#��O& ���S/��(�������#
�	��������C B������% 
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A ������ �.�	�����&�	���� ��? ��(Hypothyroïdie)�������#4"�7 �.�����6����G �
����

��(��������H��	�����
#��O& ���S/�������#
�	��������C B������% 

A Hyperplasie congénitale des surrénales�� �4O�������6����G �
������	��

���
�#��	�+����	�G �� �������#���-��.�)�(ambiguïté sexuelle% 

A ������������
���	�R ����	�Mucoviscidose��������&�V ���
-#����� �����6����G �
����

	�:&���-5
% 

A ����#��	�I&�	�� � Drépanocytose���V���������&����H��	�����
#��& �������

���
#��>��,&!�0,5�% 

A ���������O�
#�R �����-5
	�:&���� ��	��	& ���7 �C����������V�����&V ����� 	&!��	����

�:&��$ #������H&�#��� ��	�7 �C �O����������� ��? 	��
2,9����������,&!���

�V ���� ��	��	& ���& ��0,8�3�(�������,&!���% 

�

������������ �#-���	��? 	��
	�H"����������	���  ��	��7 ���	�&�������3�B�,���2	��&���

�������������R V������S����-�.��G K#������������������(�8�C  �	����������& ��I4�
��� ��	�5C !	�

��#(�����#����"�	����)	&�	����  �	��T  #�	%�

�

��������������J������ �����������	�G �����	���������������"V.Q��,&�	��I&�,�5 ����#(�7 ���	���

��������������5V
	����O� V �.��	����.��	�3�B��
������)�-��
!	��

=��	�1��&�;��������C ��	���

&����	%�

�

������������������V����	��� V ��	��7 �V��	��V���(�8	��B�&���S� !���	�? ���G ���
�����

1�b���? ����������5�G 
������-���� 	��-����� �� .�	&����ST �.���	�%�

�

����C �&������������������ �V 
	�&�8�VC �3V�(�? 	��
	�H"4������ �&��/)����/�����	�

�������������� �.����#5��R ������.���� 	&������
#������������)�-��
	�I�
������� +�#��� ���

���������������5B����� �&���.&������#����
�������������� ���$ 
=��� ��5���,&(������)��#��K���
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��������C 	��? 	�����(�����#�	�� ���(2	��������������#5���5.���� ��+������ �4������ ��	�5

������������������V�& ���	��	&������1���������4�����	�J�3�(�����������,&!��	��������,�������R &��

��������������������#������(�>&���	�55.��	�,����3�(��4"�-#��&������������S����#�	��	&���	�? ����

����#����7 ��.��������������C �	�� 	&���(!	�T �� .��,���C%�

�


	(�	+ ��
����+ ��� �����	��"����	�0�
�0�	�����	

�
��
	����	+ ��� ��	-	

 
���� �<	�O+��� � ��O
�	� �O��5�	� ,&����	� �O��4Q�� /K����� ��� ��� $ �
�K��	�� ��(�K��	� ��� 	��

��O��4��� �O��� � �
O
=�� ��� ,&!��	�� ������ ��6�#��	� ���	���	�� ��	���	� &���2	�

���(P���K����	��O�  ��	�% 

���� � ��
��� ��� 	��� 3�(� ����	��K����� &���K��	� I�
�Q�� �O��� �	� � ��&.�	� �O�(�#�� ,&��

�/������������ �.�&����	��I
	����
���#5��	�*��#���	�� �#����I�(&���� ����
��	

�����	��������,&�����? ��K#�	��<	�+���/��
�	��O�5�	�T �-���ZConsultation pré 

conceptionnelle [�,&!��	������	����	����% 

���� � 8�-C B+��	� &�����	� �(��#� 3�(���Y	� �O�  ��	� <	�&L�� ����	� ���	��� � ��&.

�G �� ��3�(�����	��� �
O� ��	�8	&������ ���(2	����G O�
�������������K�	�? 	��\�

> ����	�: ��
��	�3�(��5	���	����:&O� ����7 ���	���&.% 

���� �����������������V -5
	�I�
V�Q���	&V ���	�OG V5�� 	&���I�������.�����	&���	��O�� ��? ��K#�	

���������������7 ��V6��,	&
V��	�� ��&V.�	�,&�����
����� ��!��	��K������O�����	�� ��-��
�

�	&���	�� �O�����/K������ �����������I�6#��C ���� ����
��	�7 ��.����������2	% 

���� ���������������V ����V���O�5�	�1�����52	��� ��� �	���O������	��O�� �	�8�O�5�����
��������

�����	��OI
	����
�*��#����,&�&��	�� �#O����	���������(2	����������	���K����	�T �.�K��	��&����

��	���	�&���2	��% 
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���� �������������VO�5�	�1�V����O�5�	���52���&���K��	�+�	�����O�����	���O�����	�� ��-��
��	�+�+��

�5��C ��$ ��� ��G 
���4+�������O����C �	�� K#�	��)�
��% 

���� ������������> &�V
������  �	�� ��!��7 	&��
2��O�� �� .�	�55.�	����������� 	����&V�+

������������-K5�	��OI
	���� ����������O�#5��	��K5.��������5����#���
���	��� �	��Z�S����K��	

�����������S����	����	���S�O��� �	�� ��&.�	�3�(�����2	�3�(�,�
K#�	����������(�K��	��7 � �K��	

�O�����	���O�&���	�&�	������&���K��	�I�
���+�+��%[ 

���� ������ ��? ��������������������O����	��
B��C ����������VC ���&�&��	�+�(��(�*��K#�	�IO&�	�

�O����5�	��(�C O�����? ��K#����K5.�%�

�
��
��� �� �	+ ��� ��		

�

�������������V��	���	���� �.�	�� �4����	��? 	��
	�? �������������������	��
	�&	&(B�I��& �

�������������������K����	��O�  ��	�3�B�7 &���S�������,&!��	��������,�����������#�	���#�	�� ��	�5C 	�

��&��	���������������������G �
��	���������4
�	�6#�' �"���#
�����(��(�&�+�������& ���	���&�	����&

���
��	�� !���	�7 � #��4�6������(���
#��� ���(2	%�

�

��������������� V ���������&������#�����#�C �<�&����#5���5.�5�C �W�� ����52	�	"4����

���� ��	�5C !	��� ��+����	��� �4����	��? 	��
	�I4���(������	�7 ���	���@�

�

; $<��"��	!0� ���	�"��� 

; $P�� ��	F 0=���	

; $=�
���	$�����	
�� ����	,�� �� 

; 	����30���'��	�0��	L 
�QPhénylcétonurieR 

; 	$�0���	���
"��	
�� �(Hypothyroïdie)	 

; 	$0
�	,��	,"��	
�# Drépanocytose 

; 
� ���	��"�#�	> ��	 
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�	�? 	��
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���� �����	� 
������ ��� 
���	��� � ���

��	�� �������� ����	������ 	�����!��� �"#	��$ 	����
"� �	���"�"�%	� 
������"����&
	'�������������"�
��!(���� �)�

��	��#���*�� *����
+ �,�#+ !����-�����.�	/��0�1!��"�����2��������
��
	���
������
*	��� #����"� 34�5��� ���6� 78��	��� 9 
���$ ��	�	� #:���� $ ��	�	� ���5"	� ���"�� ��	� 0�

�; ���/���������<	�� ���
���0������$ ��	�)�
�

������������������	��� 	�.���
�
	�

,�= ��
�>��?	���@ ������	�
��	���	�� �1��
�����
���	���#"�	�����!��� �	���"�"�%	�� �������#	�)�

	�5���� #
�	�A���	� � B�����	� 
�������� � �������	��#(� C����� .��� 
���	�5��� � ����
76���"�� ��
/��-�C��/��0�	��

,���D-��E�����7��������������#(���	�� ��5��)�

�
������
��������-,�	�5���
�F>���� �G�����	���"������
F�F���	�
�����������
�#>,����
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