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Portrait du réseau de la santeé

et des services sociaux

Ministre, ministre délégué Organismes et comités :
et ministre responsable - Régie de I'assurance maladie
o - du Québec
| Partenaires nationaux: | - Office des personnes
| - Associations et I handicapées du Québec
| ordres professionnels | - Institut national d excellence
| - Ministéres et organismes | en santé et en services sociaux
:. québécois _: - Institut national de santé
————————— publique du Québec
- Autres

Clinigues médicales,
y compris les groupes
de médecine de famille

CISSS

Pharmacies
communautaires

ou CIUSSS*

L/

CHU, IU et
autres instituts**

Etablissements et autres
ressources privées
(CHSLD, RPA)

/

Services préhospitaliers
d'urgence

QOrganismes
communautaires
et entreprises
d'‘économie sociale

/ Partenaires des autres secteurs,

dont I'éducation, le milieu municipal,
I'emploi et les services de garde

contenu/qgouvernement/MCE/memoires/Plan_Sante.pdf?1649257312

-

Source: Plan pour mettre en ceuvre les changements nécessaires en santé du MSSS https://cdn-contenu.quebec.ca/cdn-

Ressources non
institutionnelles
(RI-RTF)

Institut national
d‘excellence en santé
et en services sociaux

Québec


https://cdn-contenu.quebec.ca/cdn-contenu/gouvernement/MCE/memoires/Plan_Sante.pdf?1649257312
https://cdn-contenu.quebec.ca/cdn-contenu/gouvernement/MCE/memoires/Plan_Sante.pdf?1649257312

Le mandat de I'INESSS

les avantages cliniques et les colits des technologies, des médicaments et des interventions en santé et en
services sociaux personnels

Evaluer

des recommandations et des guides de pratique clinique visant 'usage optimal de ces technologies,
médicaments et interventions en santé et en services sociaux personnels...

Elaborer

dans ses recommandations et guides, les critéres a utiliser pour évaluer la performance des services et,
4 o 14 4 o r L] . . . 14 .

DI d1al1ala & le cas échéant, les modalités de mise en ceuvre et de suivi de ceux-ci conformément aux meilleures

pratiques de gouvernance clinique...

a jour ses recommandations et guides, les diffuser aux intervenants du systeme de santé et de services
sociaux et les rendre publics...

la mise en application de ses recommandations et guides par divers moyens de sensibilisation,
d'information et de transfert de connaissances...

Source: Article 5 de la Loi sur I'INESSS
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Evolution de I'NESSS

depuis sa création en 2011

Unité d’évaluation — dépistage des maladies chroniques

A
Promouvoir I'excellence
clinique et Iutilisation @ Plan ® covip-19 .I COVID-19
efficace des ressources dans | stratégique 2p16- | 1
le secteur de la santé et des () : 2020 ® : 2¢ évaluation : 2¢ évaluation
services sociaux : Analyses de : : Réglement surles externe : externe
: biologie : Entente : frais exigibles par : :
: médicale | RAMQ'MSSS ! VINESSS E Planification | Planification
: : : : stratégique : stratégique
1

2011
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I I
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Travaux précurseurs a l'unité actuelle

2007
AETMIS

2009
AETMIS

2010
INSPQ

2013
INESSS

La spectrométrie de masse en tandem et le dépistage néonatal sanguin
au Québec

La pertinence du dépistage néonatal urinaire des erreurs innées
du métabolisme réalisé au Québec

Avis scientifique sur le dépistage néonatal de I'anémie falciforme :
état des connaissances

Avis scientifique sur le dépistage néonatal de 'anémie falciforme :
état des connaissances et enjeux pour le Québec

Pertinence d’élargir le programme de dépistage néonatal sanguin
au Québec
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25 avis complétés sur le dépistage néonata

SANGUIN (2018-2024)

DEPISTAGE PAR SPECTROMETRIE DE MASSE EN TANDEM
Volet 1 — Transfert de l'urinaire vers le sanguin
* 7 maladies: 3-MCC, ARG, HHH, CIT-I, CIT-1l, MMA, PA
* Publications 16 septembre 2019
Volet 2 — Ajout de nouvelles maladies aux dépistages sanguins
* 9 maladies: HCY, BKT, GALT, IVA, BIOT, CUD, MSUD, HMG, HCS
1 EdC: Dépistage néonatal des erreurs innées du métabolisme : enjeux éthiques,
perspective citoyenne et perspective des patients, parents et proches aidants
* Publications 31 juillet 2020
Volet 3 — Confirmation de maladies déja en place

e 4 maladies: ASA, GA1, LCHADD/TFPD, VLCADD
* Publications 27 mars 2023

DEPISTAGE PAR TEST GENETIQUE
 Amyotrophie spinale (29 novembre 2021)
e Déficit immunitaire combiné sévere (2 mai 2022)

AUTRES DEPISTAGES SANGUINS
* Hyperplasie congénitale des surrénales (12 février 2024)
e Cytomégalovirus (25 mars 2024) Institut national

d‘excellence en santé

* Variantes HbS/E, HbE/E ET HbE/B-THAL des hémoglobinopathies (15 mai 2023) et en services sociaux
Québec
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A propos de I'|NESSS

%_LP N VALEURS
MISSION VISION £
xcellence
—®  Promouvoir I'excellence Q‘_ Etre une référence ‘,— Indépendance ®
clinique et 'utilisation incontournable pour Ouverture
efficace des ressources éclairer les décisions Rigueur scientifique
dans le secteur de la santé et les pratiques Transparence
et des services sociaux Probité
Equité
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Engagement de I'INESSS

Vision
i I « Evaluer la diversité des interventions avec les
ENONCE mémes fondements éthiques et méthodologiques

DE PRINCIPES o : - Elaborer les recommandations justes et raisonnables

visant la création de valeur pour la société

ET FONDEMENTS : québécoise
ETHIQUES . Objet

« Adopter une approche axée sur la création de valeur

CADRE D'APPRECIATION DE LA VALEUR pour les usagers et patients et I'ensemble de la
DES INTERVENTIONS EN SANTE ET . population québécoise.
EN SERVICES SOCIAUX - JUIN 2021 . s : : , :
« Participer a I'evolution des pratiques évaluatives.

Une production de I'Institut national d'excellence o )
en santé et en services sociaux « Soutenir I'innovation responsable (dans son sens

° large) en réponse aux besoins décisionnels a tous

les niveaux.
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Methodologie
et approches
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Appreéciation globale de la valeur

Comité délibératif permanent —
Approches diagnostiques et

Littératures scientifiques et grises o
dépistage

Données non publiées,

S PRINCIPE 3
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C It t ".:."0. . g .
S @ o % ? multidimensionnelle
PRINCIPE2 ;¢ 24 . . o
Mobilisation o 0 . ', o
Rl . .
@D etintégration o Y ® ® y
des savoirs ® : . ;
.! i 4
AR X . . ® ‘ . ° °
o 4 LR A L PRINCIPE 4
Bl AR R A T Recommandations
) L T LT & A T, ° justes, raisonnables et
S LTI O . —= porteuses de valeur
2 5 0,...._' o ;,..s $. x i A
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: .*.»*  APPRECIATION %,
Pertinence des g%y ®, .,
— = objets et adaptation -. "= GLOBALE DE LA %®
Réception des requétes et { des modalités .o VALEUR ®
cadrage des travaux d’évaluation ._4.‘...'1?: . 26 e
o o ° ; o ...:".‘.
e b _‘-"..'.‘.-';".5.':‘;:.;'-_',-..'; PRINCIPE 5
N e (¥ Soutien a la création
g g WA B de valeur et réévaluation
o ' °
®
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Mobilisation et intégration des savoirs

( )
Sondages, questionnaires,
entrevues et groupes de
discussion
I?ONNEES Comité d’experts
EXPERIENTIELLES .
Partenariat patient
J

Analyse des données de santé de
la population québécoise

Analyse économique

Analyse des enjeux

organisationnels, sociopolitiques, DONNEES
légaux CONTEXTUELLES
et éthiques

G

DONNEES SCIENTIFIQUES

Revue systématique
Revue rapide

Synthése narrative Institut national
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et en services sociaux
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Criteres d’evaluation
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Appréciation globale de la valeur

DIMENSION DIMENSION 'DIMENSION DIMENSION DIMENSION
CLINIQUE POPULATIONNELLE ECONOMIQUE ORGANISATIONNELLE SOCIOCULTURELLE
eoesaee” -::;;‘.- -::;:'.'- : --.';:'.‘- :
Améliore Contribue Optimise S’insere S’insere

la santé et a un meilleur Uutilisation dans le contexte dans le contexte

le bien-étre etat de sante des ressources organisationnel de la societe

des usagers et de bien-étre pour leur gestion des soins et services québécoise

et usageres. pour la population responsable d’'une facon qui d’'une facon

dans un souci et durable. contribue a renforcer qui favorise

d’équite.

le systeme de santé
et de services
sociaux.

son éevolution vers
le bien commun.
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DIMENSIONS

POPULATIONNELLE

SOCIOCULTURELLE

ORGANISATIONNELLE

ECONOMIQUE

18

CRITERES D’EVALUATION DE PERTINENCE

Problématique de santé (étiologie, épidémiologie, histoire naturelle, besoins
de santé non comblés, etc)

Modalité diagnostique et thérapeutique

Acceptabilité sociale et positions des parties

Dépistage a l'international

Résultats en temps opportun
Performance (sensibilité, spécificité, valeur prédictive positive, taux de référence)
Efficacité (impact du dépistage sur le devenir du patient)

Innocuité (risques physiques, psychosociaux, faux négatifs)

Enjeux organisationnel (parcours de soins et capacité du systeme)

Analyse d’impact budgétaire

’ . .
Analyse d’efficience
Institut national
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et en services sociaux
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Criteres d’'évaluation de pertinence

d'un test de dépistage

OMS 1968 Wilson & Jungner (PRINCIPLES

AND PRACTICE OF SCREENING FOR ;'T";}%Orgaqisation .
DISEASE) \ mondiale de la Santé
* (Ces criteres ont évolué et ont été
adapteés
PRINCIPLES AND PRACTICE
OF SCREENING FOR * |ls demeurent une référence en
DISEASE évaluation

J. M. G. WILSON & G. JUNGNER

Programmes de dépistage
guide succinct

Accroitre I'efficacité et optimiser le rapport

Programmes de dépistage : guide succinct. SRR ree 2020
Accroitre I'efficacité et optimiser le rapport
entre bénéfices et effets nocifs

Institut national
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Criteres de Wilson et Jungner

PRINCIPLES AND PRACTICE
OF SCREENING FOR
DISEASE

J. M. G. WILSON & G. JUNGNER

Encadré 1. Les principes du dépistage, selon Wilson et Jungner

10.

La maladie doit représenter un important probléeme de santé publique.

Il doit exister un traitement accepté pour les patients ayant une maladie
reconnue.

Les équipements de diagnostic et de traitement doivent étre disponibles.

Il doit exister une phase latente ou symptomatique précoce reconnais-
sable.

Il doit exister un test ou un examen approprié.
Le test doit étre acceptable pour la population.
L’histoire naturelle de la maladie, notamment son développement du

stade latent a celui de la maladie déclarée, doit étre correctement connue.

Il doit exister une politique convenue spécifiant qui sont les patients a
traiter.

Le colt de la recherche des cas (qui inclut un diagnostic et le traitement
des patients diagnostiqués) doit étre économiquement équilibre, en
termes de possibles dépenses pour les soins médicaux dans leur en-
semble.

La recherche des cas doit étre un processus continu et non une opération
conduite « une fois pour toutes ».

Source : Wilson & Jungner (3).

Institut national
d‘excellence en santé
et en services sociaux
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DIMENSIONS  CRITERES D'EVALUATION DE PERTINENCE [Strescovs>

) . Lo, . L, . . |1. Probléme important de santé publique
* Problématique de santé (étiologie, épidémiologie, 1, <,nnaissance histoire naturelle de Ia

POPULATIONNELLE histoire naturelle, besoins de santé non comblés, etc)|maladie (incluant phase latente)
2. Traitement accepté et efficace

* Modalité diagnostique et thérapeutique

8. Protocole prise en charge et traitement

* Acceptabilité sociale et positions des parties |5_ Acceptabilité sociale

SOCIOCULTURELLE .. < :
e Dépistage a l'international

e Résultats en temps opportun |6. Dépistage en période présymptomatique

* Performance (sensibilité, spécificité, valeur prédictive positive, taux de référence)

* Efficacité (impact du dépistage sur le devenir du patient) e e ue loiens

* Innocuité (risques physiques, psychosociaux, faux négatifs)

i isati : ny : |10. Pérennité
o) : (e VYN Elo] INISHNEN © Enjeux organisationnel (parcours de soins et capacité du systeme) crennite
| 3. Ressources diagnostic et traitements

* Analyse d'impact budgétaire

9. Rapport colt-efficacité

ECONOMIQUE

Analyse d’efficience

Institut national
d‘excellence en santé
et en services sociaux

P [ | ]
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Enjeux méethodologiques et limites

Contexte de maladies rares
* Peu de littérature et qualité généralement faible

* Diversité géographique +/- représentative
* Donnée clinico-administratives rarement adéquates
* Source de données complémentaires:

Plateforme du PQDNSU

Données du Programme alimentaire québécois
pour le traitement de maladies métaboliques
héréditaires (PAQTMMH)

Comité consultatif
Consultations patients, familles, proches aidants

Institut national
d‘excellence en santé
et en services sociaux

Québec



Arrimage Dépistage - Médicament

L'exemple de I'amyotrophie spinale (INESSS 2021)

Evaluations en paralléele : thérapie génique par la Direction de I'évaluation des
médicaments et des technologies a des fins de remboursement et dépistage néonatal
par la Direction de I'évaluation et la pertinence des modes d’interventions en sante

* Problématique de santé : maladie rare

* Traitement — prometteur, mais avec incertitude a long terme, organisation de la prise
en charge a planifier

* Test de dépistage : mise a jour du laboratoire pour offrir tests genétiques
* Phase latente/symptomatique précoce/histoire naturelle de la maladie

* Acceptabilité sociale

* Analyses economiques incluses

Recommandations favorables pour le dépistage et le traitement, avec recommandation .
d‘excellence en santé

de CO“eCte de données. et en services‘sociaux
Québec



Portéee des recommandations

* Responsabilité : L'Institut assume I'entiere responsabilité de la forme et
du contenu définitifs de ce document. Les conclusions et les
recommandations ne refletent pas forcément les opinions des lecteurs
externes ou celles des autres personnes consultéees aux fins de son
élaboration.

* Les documents sont transmis au ministre pour une période de
moratoire de 60 jours, apres quoi la publication est diffusée.

* Les documents transmis au ministre font l'objet d'analyses par le MSSS
et le MSSS transmet subséquemment ses positions et des orientations
au reseau et professionnel(les) concerne(e)s.

Institut national
d‘excellence en santé
et en services sociaux
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Perspectives

Politique québécoise pour les maladies rares - Juin 2022:

» Objectif 2.1 Poursuivre I'amélioration et le développement du dépistage et du
diagnostic des maladies rares et optimiser le temps de rendu du diagnostic

« Objectif 3.1 Créer un registre québécois de patients atteints de maladies rares
https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-003397/

Stratégie nationale sur les médicaments pour le traitement des maladies rares - 2023

» Mise en place d'une gouvernance pan-canadienne pour le dépistage néonatal afin de
favoriser la détection précoce et le diagnostic par I'Agence des médicaments du Canada

L'INESSS demeure un acteur de premier plan en évaluation des technologies, médicaments et
interventions (incluant les dépistage) pour le Québec, dans un souci de créer de la valeur pour
le réseau et d'appuyer le MSSS et Santé Québec dans leurs décisions.

Institut national
d‘excellence en santé
et en services sociaux
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Andrea LASSERRE, PhD

Cheffe du Service Evaluation en Santé
Publique et Evaluation de Vaccins

Programme quebecms de depistage néonatal
sanguin et urlnalre (PODNSU) — 55 ans
d’actions et de partenariat

25 octobre 2024

I IM ANS
D'ECLAIRAGE
HAUTE AUTORITE DE SANTE SCIENTIFIQUE
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HAS - 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
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1

Panorama des programmes de dépistage
néonatal en Europe

HAS - 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
‘_ ) D'ECLAIRAGE
HAUTE AUTORITE DE SANTE | Sl SCIENTIFIQUE
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I Evolution du dépistage néonatal en Europe

—— — -

B 156065 [ 1970-79 [ 198059
I 1550-59 [ 2000-09 [ 2010-15

D’apres les données de Loeber et al., 2021

HAS ) 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
‘_ ) D'ECLAIRAGE
EEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEE



Ilmpact de latechnologie sur le nombre de maladies dépitées

1990 2000 2010 2020 2030

1980

1960

Années

10 -30 30 — 80 >100

§-10

Nombre de maladies dépistables

31

55 ans PQDNSU 25 octobre 2024

D'ECLAIRAGE
SCIENTIFIQUE

:! ANS

H

/ \E
HAUTE AUTORITE DE SANTE



Le DNN en Europe

en 2021

D’apres les données de Loeber et al., 2021

[[] inf.ouégal a5

[E pe6510
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X

HAUTE AUTORITE DE SANTE

55 ans PQDNSU 25 octobre 2024



ILes maladies dépistéees par pays en Europe en 2021
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D’apres les données de Loeber et al., 2021
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Pour quoi autant de différences
entre les pays alors que tous disent
s’appuyer sur les criteres de W & J



|\/Iéthodologie employee

HA‘S p 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
) ) D'ECLAIRAGE
TTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTT
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Age du prélévement

heures | Pays européen

24 - 72  Espagne

36 —72 Allemagne, Autriche

48 - 72 France, Italie, Luxembourg, Danemark, Norvege, Suede, Suisse,
Portugal, Hongrie, Roumanie, Estonie

48 - 96 Belgique, Pologne, Lituanie

48 — 120 Finlande

48 - 196  Chipre

120 Angleterre

| IAS p 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
w A
D'ECLAIRAGE
SCIENTIFIQUE

HAUTE AUTORITE DE SANTE
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'Drincipaux criteres pris en compte

Pour éevaluer les maladies a introduire dans le programme de dépistage, les
pays utilisent differents criteres répertoriés par section, notamment :

Maladie
Test de depistage
Traitements

Evaluation du programme de dépistage

DN N N RN

Acceptabilité et aspects éthiques

HA‘S :! A‘Ns Kfé DEAI - Dépistage néonatal
D'ECLAIRAGE
SCIENTIFI QUE

HAUTE AUTORITE DE SANTE 03/02/2025
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Constats

Les criteres de Wilson et Jungner constituent toujours un socle
« historique » adapté au DNN.

lls ont évolué dans chaque pays pour étre précises et adaptés a
leur contexte de santé publique

Méme si les programmes de DNN dans les pays n’incluent pas les
mémes pathologies, il y a une convergence sur les criteres retenus

Focus sur un critere hors W & J : le bénéficiaire du dépistage

HAS

HAUTE AUTORITE DE SANTE

ANS 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
D'ECLAIRAGE
SCIENTIFIQUE
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IAutre aspect ethigue: Notion de bénéficiaire en Europe

Bénéficiaire Enfant et Famille Enfant + Famille + Société

Nouvelle Zélande

Pays/région Allemagne Espagne
Danemark Pays Bas

Royaume-Uni

En France le DNN est réalisé dans l’'interét
supeérieur de I’enfant

HAS Fs 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
A Y M
EEEEEEEEEEE
SCIENTIFI QUE

HAUTE AUTORITE DE SANTE
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Le Programme national du DNN
place de la HAS

HAS - 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
“ ) D'ECLAIRAGE
HAUTE AUTORITE DE SANTE | Sl SCIENTIFIQUE



I Contexte (1)

En France, ce dépistage fait I'objet d’'un
programme national depuis plus de 50 ans

m“'ﬂﬂiﬂf‘"ﬁ PNMR successifs depuis 20 ans

[E L e o

/! \5 ﬂgwmﬁ Séminaire IFIS 20 novembre 2023
SCIENTIFIQUE

AAAAAA UTORITE DE SANTE



IContexte (2)

2018

Schéma organisation nationale du DMMN- version 21,/06,/2017-
DGES/ DGOS

Comité national de pilotage
DGOS, DES, CHAMTS, ABM, ANSh, ANSP, HAS, CRON, ARS
[métropale et Cutre-Mer), coordonnateur, SFSF, SFF, SFDM, CCME
* Mise en place et rencuvellement des commissions
* Décide de [|‘organisation du DMNM, notamment
approuve les algorithmes de dépistage (diffusion par
arrété)
* Décide d'un élargissement du DMM (zpprobation
ministre}
* ‘alide le rapport annuel d'activite

CORRUSS

1 Interlocuteur|s) metier | 1

:{———)| * Recoit et treite lesslertes

* Secrétaratdu CHNP-DMN 1 "

ARS .

presenter au CNP

Identifie le CRDN .

Delegue lesfonds au CROM .

Regoit le rapport o sctivit2 du des comptes rendus
CRDN

Gere lesalertes régionales

HAS
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*  Réunitles CRDN annuellement

Centre de coordination du dépistage néonatal
{Coordonnateur)

*  Information, animation, suivi de I'activité des CRDN et mission d’appui sur demandedu CNP

*  Roled'alerte des ARS et d'information du CHP sur les problemes rencontrés

. Liens fonctionnels réguliers avec HAS, ARS, ANSM, ANSP et ARM

*  Préparation desdocuments d’information & destination du public

Azzure |3 remontée nationalede donnéesd'activité

. Redaction des deux rapportsannuelsd'activité desdews commissions et du rapport de fonctiocnnementde |z cellule de coordination 2

Rédaction du rappaort annuel d*activité du NN en 5*appuyant sur lesdeux rapports annuels d'sctivité des deux commissions
Gestion logistigue des dew: commissions: secrétariat, organisation desréunions, gestion desfraizde déplacement, rédaction et validation

. Responsable du fonctionnement et du suivi du systeme informatiqgue du DNN: maintenance et évolution
*  Préparation desréunions du CHP et des comptes rendus en lien aveclesinterlocuteurs métiers
* Coordinationde la mise en ceuvre de nouvesuxdépistages

HAS

Weille

Recommandationssur les
dépiztsges 8 metire en c=Uvre
Documents d'information?

ANSP

* Zuit |z qualité desdonnées
* ‘alide le rapport annuel d'activite

Commission épidémiologique )

* Propose des étudesépidémiclogiques

Commission biclogique
* Congoit et évalue lessupports de prélevement
* Preépare les algorithmes
* Evalue les sutomates et kits de dosage
Suit les performances analtiquesdes laboratoires
*  Sputient I'accréditaticndes |aboratoires
* Prépare |z mizeen ceuvre de nouvesux dépistages
* Aszure 'animation dezlaboratoires desCROM et la
wveille scientifiguesur lestechnigues
* ‘alide le rapport annuel d'activite

ANSM

* Organizels
controle
gualité

CRDNs




Maladies dépistées en France

énéralisation Drépanocytose
Métropole

MSUD, HCY, TYR-1, AG-1, IVA,

LCHAD, CUD
MCAD
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Guide methodologique

Criteres d’evaluation pour l'intégration de nouvelles maladies
au programme national du dépistage a la naissance

https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2023- Andreh?angNSESSE

03/guide_methodologique_depistage_neonatal.pdf Pascale ZAGURY
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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

ICritéres majeurs retenus pour I’évaluation

Histoire
naturelle

Information
en temps
utile

Bénéfice
iIndividuel

Performance
du test
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ICritéres mineurs

Transposabilité de l'impact
difficile a evaluer d’'un pays a
I'autre
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Contexte de maladies rares

Impact Impact
organisationnel economique

55 ans PQDNSU 25 octobre 2024

Non prioritaire en France
dans la prise de décision
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Logigramme
décisionnel

1 maladie X maladies
candidate candidates
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Connaissance de la maladie

‘l

Bien connue

Temps d’apparition
de la maladie

4l4

> 7 jours

Gravité de la maladie

<|4

Grave/trés grave

Efficacité du traitement

4|4

Prévient quelques/beaucoup/
toutes les conséquences

Bénéfice individuel de
U'intervention précoce

4I4

Bien établi

Fiabilité du test

4|4

Marqueur sensible/spécifique

!

Peu/moyennement connue

<7jours

Non grave

Non démontrée

Non démontré ou partiellement établi

Absence de marqueur ou marqueur
peu sensible/peu spécifique

a7



Recommandation

Aide a la decision publique

Analyse opportunité de mettre en
place ses actions

Définitions de modalité
Analyse des bénéfices, risques et
efficience des actions évaluées

HAS Z\ 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
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ILimites

Données
-> faible
niveau de
preuve

Traitement

Littérature ?

limitée

Sous-
estimation
FN

Intervention
Absence
comparateur,

l lAS 2 A 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
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Evaluer différemment :
Pistes de définir des critéres trés précis

solutions coter le degre de certitude,

éevaluer | |mpact potentiel de I'introduction d’'une nouvelle
maladie d'un point de vue organisationnel et
économique

Accepter l'incertitude du depistage pour les maladies
tres rares seulement si tres peu de faux positifs

Prendre des décisions conditionnelles :

obligation de suivi avec évaluation a 5 ans (impact
organisationnel, codts, nombre d’enfants dépistés, suivis, taux
de réussite du dépistage), arréter les dépistages quand les
données a 5 ans ne confirment pas les hypotheses de départ

HAS o™ . 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024 -
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IPerspectives

v" Demande croissante de sollicitations : panel de maladies a élargir ?

v" Nouvelles méthodes de dépistage/diagnostic

v' Développement de thérapies innovantes (thérapie génique)

HAS p 55 ans PQDNSU 25 octobre 2024
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Merci pour votre attention

Retrouvez tous nos travaux sur

O000®
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Développer la qualité dans le champ
sanitaire, social et médico-social
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