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DEPISTER LES MALADIES
RARES A LA NAISSANCE !

En Europe, 5 569 personnes vivant avec une maladie rare et les membres
de leur Famille ont donné leur avis sur le dépistage a la naissance dans
une enquéte Rare Barometer menée entre le 24 mai et le 23 juillet 2023.

UNE GRANDE MAJORITE DE PARTICIPANTS
0 AURAIENT SOUHAITE QUE LEUR MALADIE RARE
SOIT DIAGNOSTIQUEE DES LA NAISSANCE...
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0 « Si cela est ou était possible, jaurais aimé que [la personne dont je m’occupe]
soit diagnostiquée a la naissance » - Tous les participants (n=5 569).

. ET DAVANTAGE CHEZ LES PARENTS DE
PERSONNES VIVANT AVEC UNE MALADIE RARE
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auraient souhaité sur ['évolution de la maladie, les traitements ou les soins

que leur enfant soit existants, et se renseigner sur les solutions existant pour

diagnostiqué a la soutenir ou accueillir leur enfant.

naissance Parent d’une personne vivant avec une maladie rare

Pourcentage de participants qui étaient d’accord ou tout a fait d’accord avec la proposition «
Si cela est ou était possible, j'aurais aimé que la personne dont je m’occupe soit diagnostiquée
a la naissance » parmi les parents de personnes vivant avec une maladie rare (n=2 567).

" Boardman et al. (2017). Newborn genetic screening for spinal muscular atrophy in the UK: The views of the general population.
Mol Genet Genomic Med. DOI: 10.1002/mgg3.353



LA PLUPART DES PERSONNES VIVANT AVEC
6 UNE MALADIE RARE AURAIENT AIME ETRE
DIAGNOSTIQUEES DES LA NAISSANCE...

'!' % des personnes vivant avec une maladie rare auraient aime recevoir un
““ diagnostic a la naissance

Pourcentage de participants qui étaient d’accord ou tout a fait d’accord avec la
Q proposition « Si c’est ou était possible, j'aurais aimé recevoir un diagnostic a la
naissance » parmi les personnes vivant avec une maladie rare (n = 2 701).

LA COMMUNAUTE DES MALADIES RARES
SOUTIENT FORTEMENT LE DEPISTAGE A LA
NAISSANCE DE TOUTES LES MALADIES RARES

La plupart des participants soutiennent le dépistage a la naissance de toutes les
maladies rares, méme s’ils n’auraient pas souhaité que leur maladie rare soit
diagnostiquée a la naissance.

90% des personnes interrogées pensent que toute maladie rare devrait étre dépistée a la
naissance si :
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0 Pourcentage de participants qui étaient d’accord ou tout a fait d'accord avec « A votre avis, une maladie rare
devrait-elle étre dépistée a la naissance si aucun traitement n’existe et.. » - Tous les participants (n = 5 569).

2 Etchegary et al. (2012) Interest in newborn genetic testing: a survey of prospective parents and the general public. Genet Test Mol Biomarkers.
DOI: 10.1089/9tmb.2011.0221

a toutes les personnes vivant avec une maladie rare qui ont

MERQI participé a cette enquéte et aux partenaires de Rare Barometer et
de Screen4Care !

Rare Barometer est un programme d’enquétes a but non lucratif développé par EURORDIS-Rare Diseases Europe. Ce
programme mene régulierement des études pour identifier les perspectives et les besoins de la communauté des maladies

Rare rares, et porter leur voix a I'échelle européenne et internationale. Plus de 20 000 personnes vivant avec une maladie rare

Barometer ou membres de leur famille se sont inscrits & Rare Barometer pour faire entendre leur voix. eurordis.org/voices




