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Les Centres de référence doivent prévoir les étapes suivantes suite a la référence d’un
enfant positif au dépistage de la fibrose kystique dans le cadre du Programme québécois
de dépistage néonatal sanguin (PQDNS). Ce sont les parents qui choisissent le centre
auquel I'enfant sera référé. Un professionnel rattaché au PQDSN communique alors par
téléphone au centre de référence retenu par les parents et transmet une fiche
d’information au sujet du nouveau-né.

= Appel du centre de référence adressé a la famille

Le centre de référence doit communiquer le plus tot possible avec les parents de
I’enfant référé par le PQDSN:

- se présenter et mentionner la raison de |'appel, soit prendre les dispositions
pour vérifier si I'enfant référé par le PQDSN est atteint ou non de la fibrose
kystique, au moyen d’un test a la sueur;

- fixer une heure, une date et un endroit précis pour faire le test a la sueur d’ici
trois jours ouvrables;

- prévoir la présence d’'un membre faisant partie de I'équipe dédiée a la fibrose
kystique pour qu’il, ou elle, puisse rencontrer la famille la journée ou le test a la
sueur est réalisé;

- aviser qu’'un membre de I'équipe dédiée a la fibrose kystique sera présent pour
rencontrer les parents en vue de discuter du résultat de I'examen, et ce, la
journée méme du test a la sueur;

- suggérer fortement que les deux parents soient présents au moment du test a la
sueur et de la rencontre. Si 'un des deux parents n’est pas disponible, suggérer
la présence d’un autre proche de la famille;

- si nécessaire, en présence de questions venant des parents en ce qui concerne la
maladie ou le processus a suivre, suggérer de consulter la section Web du
PQDSNU a l'adresse Québec.ca/depistage. Le site Web de Fibrose kystique
Canada peut aussi étre consulté a I'adresse suivante
[http://www.fibrosekystiqgue.ca/about-cf].

= Réalisation du test a la sueur selon les normes indiquées a I'annexe VI du cadre de
référence du PQDNS intitulé au document «exigences relatives au test a la sueur
pour le diagnostic de la fibrose kystique»
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Prise en charge du résultat du test a la sueur

- Le résultat du test a la sueur doit étre obtenu, puis transmis a la famille au cours
de la méme journée par un membre de I'équipe dédiée a la fibrose kystique.

- Sila quantité de sueur est insuffisante ou en cas d’absence de celle-ci, la marche
a suivre est décrite ci-dessous :

o en présence de deux mutations, la prise en charge doit étre immédiate
en raison d’un diagnostic probable de fibrose kystique (se reporter a la
section 1 du point Il ci-dessous). Il faut alors reprendre le test a la sueur
dans les trois a cing prochains jours ouvrables pour confirmation;

o en l'absence de deux mutations, mais en présence de symptomes
respiratoires ou digestifs significatifs : la prise en charge doit se faire
immédiatement en raison d’un diagnostic possible de fibrose kystique (se
reporter a la section 1 du point Il ci-dessous). Il faut alors reprendre le
test a la sueur dans les trois a cing prochains jours ouvrables pour
préciser le diagnostic;

o en I'absence de deux mutations et de symptomes, il faut reprendre le
test a la sueur dans les trois a cing prochains jours ouvrables, tout en
laissant aux parents les coordonnées du centre de référence désigné pour
la fibrose kystique en cas d’inquiétude.

o si le test a la sueur demeure avec une quantité insuffisante, il faut
prévoir un séquencage du géne CFTR. Faire signer le formulaire de
consentement pour analyse génétique intitulé Consultation en génétique,
si cette obligation est requise a I'échelle locale.

- Interprétation du résultat du test de la sueur: se reporter a la figure suivante,

«protocole de prise en charge initiale et de confirmation diagnostique, fibrose
kystique».



II. Protocole de prise en charge initiale et de confirmation diagnostique

Fibrose kystique (FK)

Revu et adopté par le Comité Consultatif sur le dépistage néonatal sanguin le 6 juillet 2018

‘ Dépistage positif FK

Y

‘ Test a la sueur (TS)

=2

TS: Quantité non suffisante (QNS)

Répéter test a la sueur*

A4

\

TS: Cl > 60 mmol/L
Répéter test a la sueur*

TS: Cl 30-59 mmol/L
Répéter test a la sueur*

*Répéter test a la sueur

dans 3-5 jours ouvrables

\4

A4

\ 4

Evaluation clinique
Prise en charge si symptdmes
respiratoires ou digestifs
significatifs ou 2 mutations FK

TS: Cl < 30 mmol/L

:

'

Evaluation clinique
Séquen¢cage CFTRsiOoul
mutation au dépistage

2 mutations au dépistage
(au moins 1 causant FK)
Répéter test a la sueur*

v

Evaluation clinique

\4 \ 4

/

y

\ 4

0 ou 1 mutation au dépistage

Présence de 2 mutations causant
FKET/OU symptdmes respiratoires
ou digestifs significatifs

Asymptomatique
et O-1 mutation causant FK

Asymptomatique et 2 mutations
dont 1 pas clairement relié a FK

\ 4

‘ FK confirmée

\ 4

\ 4

‘ Prise en charge

NOTE

Certains cas de CFSPID évolueront vers FK avec le temps

En cas de test de la sueur montrant une quantité de sueur insuffisante:
- en présence de 2 mutations: prise en charge immédiate en raison d’un diagnostic probable de fibrose kystique et reprise du test a la sueur selon les normes
- en I'absence de 2 mutations, mais en présence de symptomes respiratoires ou digestifs significatifs: prise en charge immédiate en raison d’un diagnostic possible de fibrose kystique

et reprise du test a la sueur selon les normes

CFSPID |

\4

Prise en charge ‘

Non atteint de FK
(état de porteur si 1 mutation)

v

Congé
(référer pour conseil génétique
familial si porteur)

- en l'absence de 2 mutations et de symptémes: reprise du test a la sueur selon les normes tout en laissant aux parents les coordonnées de la clinique en cas d’inquiétude

La définition du CFSPID est la présence d’un dépistage positif pour la FK et:
- Cl <30 mmol/L et 2 mutations CFTR, dont au moins 1 a des conséguences phénotypiques incertaines

ou

- Cl 30-59 mmol/L et 1 ou O mutations causant la FK
Légende: C/: chlore; CFSPID. Cystic fibrosis screen positive - inconclusive diagnosis
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gouvernement
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Diagnostic de fibrose kystique

Un membre de I'équipe dédiée a la fibrose kystique doit rencontrer, en premier
lieu, la famille la méme journée que celle au cours de laquelle le test a la sueur a
été fait.

Il doit donner des explications verbales et des renseignements écrits.

Il doit transmettre I'information écrite au médecin de famille.

Pour la prise en charge a court terme, des explications détaillées doivent étre
données aux parents. Elles portent sur les éléments suivants :

o la transmission génétique de la maladie, ce qui implique que les deux
parents sont porteurs d’'une méme mutation;

o I'explication sommaire du réle du géne CFTR dans la maladie;

o la mention de la présence de sécrétions plus épaisses sur le plan
respiratoire et digestif;

o la mention des risques sur la croissance en I'absence de traitements
appropriés et rappel de l'importance d’utiliser des enzymes pour
améliorer I'absorption des aliments et des vitamines;

o la mention des risques de symptomes et d’infections respiratoires et
rappel de I'importance de la vaccination, de la prévention des infections,
du suivi médical pour la surveillance des bactéries dans les voies
respiratoires et de la physiothérapie respiratoire pour faciliter la mobilité
des sécrétions;

o la prise en charge multidisciplinaire immédiate et continue en centre de
référence désigné pour la fibrose kystique avec, par exemple, infirmiére,
physiothérapeute, nutritionniste et médecin;

o I'encouragement sur la notion qu’un diagnostic précoce permet de
donner les meilleures chances pour une évolution favorable;

o Il'importance d’une routine et d’une vie familiale, scolaire, sportive la plus
normale possible;

o I'amélioration importante de I'espérance de vie (plus de 50 ans) ainsi que
de la qualité de vie au cours des derniéres décennies, et I'importance de
la recherche dans ce domaine.

o |l faut rassurer de nouveau les parents sur la présence d’'un suivi
spécialisé a long terme.

Au cours de cette premiére rencontre, s’il faut donner des explications générales
pour la prise en charge et le devenir a long terme, il faut en méme temps éviter
les explications trop détaillées (se reporter au site Web de Fibrose kystique
Canada, a I'adresse [http://www.fibrosekystique.ca/about-cf]).

Evaluation initiale en externe la journée méme ou au cours de la méme semaine
au plus tard, tout en respectant les regles qui permettent de controler les
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infections (hospitalisation initiale en présence de symptémes importants ou en
cas de problématique psychosociale) :

©)

©)
©)
©)
@)

examen physique, y compris le poids, la taille et le périmétre cranien;
guestionnaire médical;
mesure de I'élastase fécale;
radiographie pulmonaire;
culture de gorge avec description de flore, y compris la recherche de
Pseudomonas;
prélevement sanguin :
= faire le séquencage du gene CFTR lorsqu’aucune ou une mutation
seulement a été identifiée avec un test a la sueur > 59 (pour toute
analyse génétique, il importe d’obtenir la signature du formulaire
de consentement par I'un des parents lorsqu’exigé localement);
= sinécessaire, selon la condition physique de I'enfant ou si cela est
considéré comme opportun a I'occasion de cette premiere visite,
prévoir un bilan de santé incluant les éléments suivants :

e formule sanguine complete, gaz capillaire, ions, glycémie,
créatinine, ALT, bilirubine, alboumine et protéines totales,
dosage des vitamines A, D (25-OH) et E, et INR;

= si I'enfant se porte bien, ce bilan de santé peut étre remis a la
visite suivante.

Une thérapie initiale devra étre débutée la journée méme ou, au plus tard, au
cours de la méme semaine :

@)
@)
@)

encourager le maintien de I'allaitement maternel si possible;
éviter le contact avec le tabac et les autres facteurs d’irritation;
en saison, prévoir la vaccination antigrippale pour lI'ensemble des
membres de la famille;
en saison, prévoir la prévention contre le virus respiratoire syncytial
(VRS);
prévoir |'enseignement, par un professionnel, d’une technique de
physiothérapie respiratoire appropriée a l'age. En présence de
symptomes respiratoires chez I’enfant, 'enseignement devra étre débuté
immédiatement;
enseigner comment utiliser les enzymes pancréatiques avant chaque
boire :
= commencer généralement par une quantité de 4 000 a 5 000 Ul
de lipase avant chaque boire (par exemple : Creon
Minimicrospheres 5000 Ul ou Cotazym ECS 4 ou Pancréase MT 4);
enseigner la prise réguliere de vitamines une fois par jour au moment
d’un boire pour en faciliter I'absorption :
= commencer habituellement par:
e le Trivisol (A, C, D) ou I’équivalent : 1 ml une fois par jour,
e lavitamine E : 25 Ul une fois par jour,
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e lavitamine D : 400 Ul une fois par jour;
o prendre en considération la possibilité d’introduire un apport
supplémentaire de chlorure de sodium (NaCl) :
e commencer habituellement par 1/8 cuilléere a thé de sel de
table une fois par jour avec un boire.

Prévoir un test a la sueur pour les autres membres de la fratrie nés avant le
déploiement du dépistage néonatal de la fibrose kystique, ou encore s’il y a
présence de symptomes respiratoires ou digestifs, ou manifestation d’inquiétude
de la part des parents.
Prévoir un conseil génétique pour les membres de la famille élargie qui seraient
intéressés a y participer.
Répondre aux questions additionnelles ou référer, si nécessaire.
Recommander la fréquentation du site Web de Fibrose kystique Canada a
I'adresse [http://www.fibrosekystique.ca/about-cf] et mettre en garde contre les
sites Web peu fiables.
Offrir un soutien psychologique ou une référence rapide en cas de besoin pour
les membres de la famille.
Remettre a la famille les coordonnées pour joindre rapidement les membres de
I’équipe dédiée a la fibrose kystique.
Prévoir un suivi rapide en centre de référence désigné pour la fibrose kystique
(généralement une semaine plus tard).

Hypertrypsinémie au dépistage néonatal pour lequel le diagnostic demeure
non concluant (CRMS / CFSPID)

La méme journée, donner des explications verbales et écrites (se reporter au site
Web du programme), telles que :

o lincertitude par rapport au diagnostic;

o une grande majorité des enfants avec ce diagnostic ne sont pas
réellement aux prises avec la fibrose kystique et ne le seront jamais;
environ 15 p. 100 de ces enfants finissent par obtenir un diagnostic de
fibrose kystique;

o aucun traitement n’est requis a ce stade-ci;

O un suivi et une surveillance seront effectués par le centre de référence
désigné pour la fibrose kystique;

o de nouveau, réassurer les parents.

Transmettre I'information nécessaire au médecin de famille.
Evaluer initialement en externe, tout en respectant les régles de contrdle des
infections :

o examen physique et questionnaire;

o élastase fécale;

o radiographie pulmonaire;
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o culture de gorge pour description de flore avec recherche de
Pseudomonas;
o prélevement sanguin :
= obtenir le séquengage du gene CFTR si 0 ou 1 mutation a été
repérée (pour toute analyse génétique, obtenir la signature de
consentement donnée par I'un des parents si exigé au plan local).
Au besoin, prévoir une consultation en génétique selon les
pratiques locales.
Refaire le test a la sueur dans une ou deux semaines si le résultat est considéré
comme limite ou s’il y a présence de deux mutations (les patients avec deux
mutations et un test de la sueur < 30 devraient bénéficier d’un suivi plus serré).
Refaire le test a la sueur dans six mois (ou plus tot si des symptomes
apparaissent).
Prévoir faire un test a la sueur pour les autres membres de la fratrie nés avant le
déploiement du dépistage de la fibrose kystique, ou encore s'il y a présence de
symptomes respiratoires ou digestifs, ou si les parents manifestent de
I'inquiétude.
Prévoir un conseil génétique pour les membres de la famille immédiate et élargie
qui seraient intéressés a y participer.
Recommander le site Web de Fibrose kystique Canada dont l'adresse est
[http://www.fibrosekystique.ca/about-cf] et mettre en garde contre les sites
Web peu fiables.
Transmettre les coordonnées qui permettront de joindre rapidement les
membres de I'équipe dédiée a la fibrose kystique, si nécessaire.
Prévoir un premier suivi rapide au centre de référence désigné pour la fibrose
kystique, dans un délai de une a deux semaines, et ce, pour répondre aux
interrogations de la famille et, s’il y a lieu; répéter le test a la sueur a ce moment,
puis trois mois plus tard.

Statut de porteur probable ou hypertrypsinémie néonatale d’origine
indéterminée

b)

Les patients qui présentent une mutation détectée sont « porteurs d’une
mutation du CFTR ».

Les patients qui ne présentent aucune mutation ont une « hypertrypsinémie
néonatale d’origine indéterminée sans statut de porteur ». Cette condition de
santé ne nécessite aucun suivi particulier.

Le jour de I'obtention du résultat, il faut adresser aux parents un rapport verbal
sur la situation, et ce, en se basant sur les éléments suivants :


http://www.fibrosekystique.ca/about-cf

o une fibrose kystique est trés peu probable. Il faut présenter deux
mutations pour étre atteint de la fibrose kystique et I'enfant n’en a
gu’une seule (si une seule mutation a été repérée) :

= dire que I'’enfant est porteur sain d’'une mutation comme pres de
5 p. 100 de la population québécoise;
= aviser qu’aucun suivi ni traitement n’est nécessaire;
= mentionner qu’un parent au moins est aussi porteur et que les
deux parent pourraient I'étre;
= aviser les parents de la nécessité de discuter avec leur médecin
traitant si une autre grossesse était désirée. Prendre en
considération la possibilité de vérifier le statut de porteur des
parents et prévoir un conseil génétique;
= vérifier s’il y a présence d’autres enfants dans la famille
immeédiate et s’il y a présence de symptomes suspects de fibrose
kystigue. En présence de symptdmes ou de manifestations
d’inquiétude, faire un test a la sueur;
= discuter de la possibilité que d’autres membres de la famille
soient porteurs et prévoir un conseil génétique pour les membres
de la famille élargie qui seraient intéressés a y participer.
Donner un document écrit contenant ces mémes éléments (se reporter au site
Web du PQDNS a I'adresse Québec.ca/depistage.
Transmettre les informations nécessaires au médecin de famille.
Donner a la famille les coordonnées du centre de référence désigné pour la
fibrose kystique pour lui permettre d’obtenir davantage d’information ou en
présence de symptomes inquiétants.
Suggérer de consulter le site Web du PQDNS pour obtenir davantage
d’information sur la maladie ou sur le processus a
I’adresse Québec.ca/depistage.
Suggérer de consulter le site Web de Fibrose kystique Canada pour obtenir
davantage d’information sur la fibrose kystique, a [I'adresse
[http://www.fibrosekystique.ca/about-cf].
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