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Conclusion : Le projet DEPISMA, premier dépistage néonatal génétique en première intention en France, montre la 
faisabilité logistique et l’adhésion des professionnels et des familles au dépistage néonatal de la SMA. Ces résultats 
soutiennent son extension au programme national
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L’amyotrophie spinale infantile (SMA) est une maladie neuromusculaire grave qui affecte les motoneurones de la
moelle épinière, entraînant une faiblesse musculaire progressive. Un diagnostic précoce améliore l'efficacité des
traitements. Le projet DEPISMA visait à mettre en place un dépistage néonatal systématique de la SMA dans les
régions Grand Est et Nouvelle-Aquitaine, débuté respectivement fin 2022 et début 2023.

Objectif : Evaluer la faisabilité du dépistage néonatal de la SMA en conditions réelles, en impliquant les maternités des 
deux territoires.

Méthode : Toutes les maternités des deux régions ont participé au projet. Le buvard du dépistage de la SMA a suivi le
circuit du Guthrie du programme national, utilisant une technique de PCR quantitative pour rechercher une délétion
homozygote du gène SMN1. Une organisation a été mise en place pour assurer la confirmation diagnostique et
l’orientation rapide des familles vers les deux centres de référence en cas de résultat positif avec information et
accompagnement tout au long du processus.

Résultats :


