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Résumé 

 
INTRODUCTION : Le dépistage néonatal de la mucoviscidose a été généralisé en France à 

partir de 2002, date à laquelle des recommandations de bonnes pratiques concernant la 

réalisation de ce dépistage ont été publiées. L’objectif principal de notre travail était de 

réaliser une évaluation de nos pratiques d’annonce ; l’objectif secondaire était d’en évaluer le 

vécu parental.  

POPULATION ET METHODE : Un questionnaire concernant l’appel téléphonique et 

l’entretien d’annonce diagnostique avait été envoyé à chaque parent d’enfant né depuis 2002 

dont le diagnostic avait été fait suite au dépistage et suivi au CRCM (Centre de Ressources et 

de Compétences pour la Mucoviscidose)  de Tours en 2014. 

RÉSULTATS : Soixante-seize parents correspondant à 48 enfants avaient répondu au 

questionnaire. L’appel téléphonique avait été effectué par un médecin dans 92% des cas et 

55% des parents avaient compris qu’il s’agissait de la mucoviscidose. Soixante-trois 

pourcents disaient avoir été convoqués le lendemain et 97% d’entre eux étaient présents en 

couple à cet entretien qui avait eu lieu en moyenne à l’âge d’un mois de l’enfant. Dans 63% 

des cas le médecin était accompagné, majoritairement par une infirmière. La rencontre avec 

une psychologue n’avait été proposée que pour 37% des parents. Les informations délivrées 

étaient suffisantes pour 68% des parents qui les avaient plutôt bien comprises. Les sentiments 

prédominants après l’annonce étaient le choc (75%), la peur (63%) et l’angoisse (62%). Le 

délai moyen pour la nouvelle consultation au CRCM était d’1 mois. Les formes frontières et 

ceux dont l’annonce s’était faite dans un autre centre avaient eu moins confiance en 

l’annonceur (p<0.0001).   

CONCLUSION : L’analyse de nos pratiques ne retrouve pas de différence notable par rapport 

aux recommandations. Cependant, notre travail nous donne diverses suggestions pour 

contribuer à améliorer nos pratiques. L’intervention d’une psychologue et l’amélioration du 

cadre de l’entretien pourraient être à envisager. De même, le délai pour la prochaine 

consultation après l’annonce pourrait être modulé en fonction de la demande et des 

possibilités parentales.  

 

Mots clés : mucoviscidose, dépistage néonatal, vécu parental 
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Evaluation of announcement and parental experience of diagnosis of cystic 

fibrosis since the generalization of newborn screening in the region Centre. 

  

Abstract 

BACKGROUND: Newborn screening of cystic fibrosis was generalized in France from 2002, 

when the recommendations of best practices on the implementation of this screening have 

been published. The main objective of this study was to conduct an evaluation of our 

announcement practices; the secondary objective was to evaluate the parental experience.  

METHODS: A questionnaire of phone call and talk of diagnosis announcement was sent to 

every parent of child born since 2002 whose diagnosis was made following the screening and 

follow-up by the CRCM of Tours in 2014. 

RESULTS: Seventy-six parents corresponding to 48 children had responded to the 

questionnaire. The phone call was effected by a physician in 92% of cases and 55% of parents 

had understand that it was the cystic fibrosis. Sixty-three percent said they had been convoked 

the next day and 97% of them were present at this talk as a couple that had occurred on 

average at the age of one month of the child. In 63% of cases the physician was accompanied 

mainly by a nurse. The meeting with a psychologist had been proposed for 37% of parents. 

The information provided was sufficient for 68% of parents who had fairly understood. The 

predominant feelings after the announcement were the shock (75%), fear (63%) and anxiety 

(62%). The average time for further consultation in the CRCM was one month. CFTR- 

Related Metabolic Syndrome and those whose announcement was made in another center had 

less confidence in the physician (p<0.0001).   

CONLCUSION: The analysis of our practices did not find any significant difference from the 

recommendations. However, our work gives us some suggestions to help improve our 

practices. The intervention of a psychologist and improving the talk space could be worth 

considering. Likewise, the time for the next visit after the announcement could be adjusted 

according to the demand and parental possibilities.   

 

Keys world: cystic fibrosis, newborn screening, parental experience 
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1. INTRODUCTION 

 La mucoviscidose est la plus fréquente des maladies génétiques potentiellement graves 

dès l’âge pédiatrique en France. Il s’agit d’une maladie de transmission autosomique 

récessive liée à une anomalie du gène CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance 

Regulator) régulant l’expression des canaux chlores de l’organisme. Son incidence en France 

est l’ordre de 1/4200 naissances [1] ce qui a représenté 188 nouveaux cas en 2012.  

Cliniquement, elle est responsable d‘une atteinte multi viscérale avec principalement :  

-une atteinte respiratoire avec encombrement et toux chronique évoluant vers une 

bronchopathie chronique obstructive avec dilatation des bronches. Celle-ci est responsable 

d’une détérioration progressive de la fonction respiratoire conditionnant le  pronostic vital des 

patients.  

-une atteinte digestive dominée principalement par une insuffisance pancréatique et  

ses conséquences nutritionnelles mais aussi parfois une atteinte hépato-biliaire pouvant 

évoluer vers une cirrhose biliaire.  

D’autres atteintes sont également fréquentes : atteinte naso-sinusienne avec polypose 

chronique, infertilité par atrésie bilatérale des canaux déférents… 

Par ces atteintes multiples, cette maladie impose un traitement et un suivi contraignants dès le 

diagnostic. 

Avant la mise en place du dépistage néonatal, en dehors des formes révélées par un iléus 

méconial, le diagnostic de mucoviscidose se faisait sur un ensemble de signes cliniques 

associant des symptômes respiratoires et digestifs à un âge plus ou moins avancé (50% des 

malades étaient diagnostiqués avant l’âge de 6 mois avec un étalement qui pouvait aller 

jusqu’à 5 ans [2]. Un test de la sueur était ensuite réalisé pour confirmer le diagnostic puis  

l’analyse génétique du gène CFTR recherchait les mutations en cause.  

Dans les années 1990, un dépistage néonatal a été testé dans les régions du Grand Ouest 

(Normandie, Bretagne, Pays de Loire, Centre) [2,3]. Ce dépistage, ayant pour but de prévenir 

les complications nutritionnelles et respiratoires pour maintenir un état de santé optimal [4], 

était réalisé à 3 jours de vie sur un buvard avec les autres maladies déjà recherchées 

(phénylcétonurie, hyperplasie congénitale des surrénales, hypothyroïdie et drépanocytose). Il 

consistait en un dosage de la trypsine immuno réactive (TIR), test utilisé depuis les années 80 
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[3]. La trypsine est une enzyme sécrétée par le pancréas dans le système digestif. Dans la 

mucoviscidose, l’atteinte fibrosante du pancréas empêche la sécrétion normale de la trypsine 

dans le système digestif ; celle-ci passe donc dans la circulation systémique. Son taux élevé à 

la naissance traduit ainsi une atteinte pancréatique anténatale et permet d’orienter très 

fortement vers une mucoviscidose. 

Après avoir démontré que ce dépistage néonatal améliorait le devenir des enfants sur le plan 

nutritionnel [5–9], respiratoire [9,10] et sur la mortalité [11], il a été décidé depuis 2002 de 

l’étendre à l’ensemble de la France, devenant ainsi le premier pays à généraliser ce dépistage 

à l’ensemble de sa population [3,12]. La stratégie associe au dosage de la TIR à 3 jours de vie, 

la recherche des mutations les plus fréquentes du gène CFTR pour les spécimens dont la 

valeur est au-dessus du seuil dès lors que le consentement parental pour l’étude de l’ADN a 

été obtenu à la maternité. Si au moins une mutation est retrouvée, un document est alors 

envoyé au responsable du CRCM (Centre de Ressources et de Compétences pour la 

Mucoviscidose) de la région qui doit alors convoquer l’enfant et réaliser un test de la sueur 

(cf. organigramme). 
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Cette généralisation du dépistage dont l’objectif principal était de réduire le délai de 

diagnostic, d’optimiser les conditions d’annonce et donc d’améliorer la prise en charge 

médicale des patients, a d’emblée suscité de nombreuses réflexions sur les modalités de 

réalisation de cette annonce. En effet, l’annonce d’une maladie grave sans thérapeutique 

curative existante à un stade précoce, parfois asymptomatique, est une étape cruciale dont le 

vécu peut influer sur la relation mère-enfant et l’état psychologique des parents [13,14].  

Sur ces réflexions, l’association nationale Vaincre la Mucoviscidose avait publié en 2002 des 

recommandations de bonnes pratiques pour l’annonce du diagnostic incluant des 

recommandations sur l’appel téléphonique initial ainsi que sur l’entretien d’annonce [15].  

L’objectif principal de notre travail était donc d’évaluer les pratiques d’annonce du diagnostic 

de mucoviscidose dans le Centre de Référence et de Compétences pour la Mucoviscidose 

pédiatrique (CRCM) de la région Centre depuis la généralisation du dépistage néonatal. 

L’objectif secondaire était d’évaluer le vécu parental de cette annonce afin d’en améliorer si 

possible les modalités. 
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2. POPULATION ET MÉTHODE 

2.1 Population étudiée 

 Il s’agissait d’une enquête observationnelle réalisée au moyen d’un questionnaire 

parental remis au père et à la mère de chaque enfant inclus dans l’étude. Les critères 

d’inclusion étaient les suivants : tous les enfants suivis au CRCM de Tours au 1
er

 janvier 2014 

diagnostiqués à partir de 2002 incluant donc toutes les formes de la maladie: formes 

classiques, formes de révélation néonatale par iléus méconial et enfin formes frontières 

(CFTR disorders related disease). Etaient exclus les enfants dont le diagnostic avait été porté 

sur des symptômes évoquant la maladie et non suite au dépistage néonatal, et ceux dont le 

diagnostic de mucoviscidose avait déjà été porté chez un frère et/ou une sœur antérieurement.  

2.2 Documents envoyés aux parents 

 Le questionnaire parental avait été élaboré en se basant sur les recommandations 

émises par l’association Vaincre la Mucoviscidose et sur une étude réalisée par une 

psychologue du CRCM de Nantes (Mme Guéganton) qui avait étudié le ressenti des parents 

après la consultation d’annonce en 2004 [16]. Notre questionnaire comprenait 54 questions 

reprenant les événements de la grossesse, la réalisation du dépistage à la maternité, l’appel 

téléphonique initial, et enfin la consultation d’annonce diagnostique. (Annexe 1) 

Pour chaque patient inclus, une lettre d’information sur l’étude ainsi qu’un formulaire de 

consentement étaient également distribués. 

L’ensemble de ces documents étaient envoyés par courrier au domicile de chaque parent une 

quinzaine de jours avant la date de la prochaine consultation. Chaque parent était de plus 

prévenu par téléphone de cet envoi. Pour ceux dont la consultation était trop lointaine 

(principalement les formes frontières), en plus de ces documents étaient joints une enveloppe 

affranchie pour le renvoi. 

2.3 Données recueillies 

 Pour chaque enfant inclus, des données médicales ont également été recueillies. Ces 

données concernaient les dates d’appel et d’annonce, les symptômes présents à la 

consultation, des critères permettant d’évaluer la gravité de la maladie à la période actuelle (le 
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score de Shwachman, les mensurations, la présence ou non d’une aide nutritionnelle…) et s’il 

y avait eu un entretien avec une psychologue après l’annonce.  

Dans un deuxième temps, nous avons recherché si des critères modifiaient la perception de 

l’entretien par les parents ou la façon d’annoncer le diagnostic par le médecin. Les critères 

analysés étaient : 

- le niveau d’étude des parents : nous avons comparé les résultats des parents qui 

avaient arrêtés leur études au bac et ceux qui les avaient poursuivis après le bac. 

- les mutations : comparaison des enfants homozygotes pour la mutation ∆508 avec 

ceux qui sont hétérozygotes pour ∆508 ou qui ont deux autres mutations. 

- l’âge de l’enfant : comparaison des données des parents dont les enfants ont 

actuellement moins de 6 ans avec ceux ayant plus de 6 ans. 

- les critères prédictifs de la gravité de la maladie : survenue d’une hospitalisation et 

score de Shwachman : comparaison des données des parents dont les enfants ont déjà 

été hospitalisés avec ceux qui n’ont jamais été hospitalisés, et comparaison des 

moyennes des score de Shwachman. 

- la forme de la maladie : comparaison des formes classiques et digestives avec les 

formes frontières.  

- le lieu d’annonce : comparaison des données des parents qui ont eu l’annonce au 

CHRU de Tours avec ceux dont l’annonce a été faite dans un autre centre hospitalier. 

2.4 Analyses statistiques 

 Les différents paramètres ont été exprimés en moyenne ± écart type, médiane (min-

max) et en nombre de patients (pourcentage). Les comparaisons de variables qualitatives ont 

été effectuées par un test de Chi2 ou un test exact de Fischer en cas d’effectif insuffisant. Les 

moyennes des variables continues ont été comparées par un test-t de Student ou un test non 

paramétrique de Mann-Whithney.  

Une valeur de p<0.05 a été retenue comme statistiquement significative. Toutes les analyses 

statistiques ont été réalisées à partir du logiciel informatique GraphPad Prism® version 4.0 

(GraphPad® Software, San Diego, CA, USA). 
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3. RESULTATS 

 3.1 Description de la population 

 Parmi les 111 enfants suivis au CRCM pédiatrique de Tours au 01 janvier 2014, 71 

étaient nés à partir du 01 janvier 2002. Parmi eux, 10 enfants avaient été exclus (3 qui avaient 

eu un diagnostic de mucoviscidose en anténatal, 3 dont le diagnostic avait été fait sur 

symptômes, 3 qui avaient un frère ou une sœur déjà diagnostiqué et 1 dont le diagnostic 

s’était fait par le dépistage néonatal mais de façon très retardé (âge de 6 mois) en raison d’un 

retard dans le processus de dépistage de cause inconnue) (Figure 1, annexe 2). 

Sur ces 61 enfants inclus, 44 (72%) avaient une forme classique de mucoviscidose, 10 (16%) 

une forme révélée par une complication digestive et 7 (11%) une forme frontière. Sur les 122 

questionnaires préparés, 110 seulement ont été envoyés en raison de l’absence de 

coordonnées pour l’un des parents ou en cas d’échec de contact téléphonique préliminaire 

avec les parents.  

Sur ces 110 questionnaires envoyés nous avons reçu 76 réponses soit un taux de réponse de 

69 %. 

Ces réponses concernaient 48 enfants (35 formes classiques, 8 formes digestives et 5 formes 

frontières) dont la répartition était la suivante : 54% de filles et 46% de garçons.  

Concernant les mutations du gène CFTR, 50% des enfants étaient homozygotes pour la 

mutation ∆F508, 38% hétérozygotes et 13% n’avaient pas cette mutation.  

L’annonce diagnostique avait eu lieu dans 75 % des cas au CRCM pédiatrique de Tours, 

12.5% au CHR d’Orléans et 12.5% dans d’autres hôpitaux (tous CHU). 

La médiane d’âge des patients au moment de la première consultation suite au dépistage était 

de 32 jours avec un minimum de 21 jours et un maximum de 144 jours. Trois enfants avaient 

eu cette consultation après 1 mois ½ de vie : 1 qui avait une forme frontière, 1 forme classique 

dont le dépistage avait été géré initialement par un autre CRCM et 1 pour lequel le médecin 

n’avait pu joindre les parents par téléphone ; un courrier avait dû leur être envoyé pour les 

contacter.  
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Parmi notre population, 77% des enfants (N=34) avaient eu leur test de la sueur le même jour 

que la première consultation de dépistage. Parmi ceux qui ne l’avaient pas eu, 8 avaient une 

forme digestive et 2 avaient moins d’un mois et avaient donc un risque que le test ne soit pas 

interprétable donc reporté de façon volontaire. Pour 4 enfants la date de réalisation du test 

n’était pas connue en raison du suivi initial dans un autre centre.  

Le jour de la première consultation, 64% des enfants étaient considérés par le médecin 

annonceur comme symptomatiques : parmi eux, 59% avaient au moins une mauvaise prise de 

poids, 29% une diarrhée et 23% des signes respiratoires. La prise de poids moyenne depuis la 

naissance était de 12 ± 10 grammes par jour.  

La médiane du délai entre l’entretien de dépistage et la première consultation de suivi était de 

21 (6-70) jours. Ce délai était connu pour seulement 36 patients (Figure 2).  

0 2 0 4 0 6 0 8 0

F ig u re  2 -  R é p a r t it io n  d e s  d é la is  e n tre  l 'a n n o n c e  e t  la  c o n s u lta t io n  s u iv a n te

J o u rs

 

 

Parmi eux, 3 enfants étaient reconvoqués avant 8 jours : 2 avaient une diarrhée et le résultat 

de l’élastase était attendu pour savoir si des enzymes pancréatiques devaient être introduites et 

1 pour répondre aux questions des parents.  

Pour 2 enfants ayant une nouvelle consultation à plus de 2 mois d’intervalle, il s’agissait pour 

l’un d’une forme frontière et pour l’autre, d’un suivi alterne avec le médecin traitant.  

A noter que pour 2 enfants ayant une forme frontière, même si la consultation du dépistage 

avait été faite dans les délais, l’annonce du diagnostic certain de mucoviscidose s’était faite à 

4 mois et 5 mois et demi de vie. 

Chaque point représente le délai en jours entre la consultation d’annonce et la 

consultation suivante. Les barres verticales représentent le minimum, la médiane et 

le maximum. 
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Au moment du recueil de données, 48% des enfants avaient déjà été hospitalisés, 

majoritairement pour des cures d’antibiotiques par voie intraveineuse ou pour des douleurs 

abdominales à type de syndrome d’occlusion intestinale distale (SOID).  

La gravité de la maladie a été appréciée par le score de Shwachman actuel qui était en 

moyenne de 88.3 ± 7.4 sur 100, l’indice de masse corporel (IMC) dont le Z-score moyen était  

de -0.03 ± 0.78 déviations standard et la nécessité d’une supplémentation nutritionnelle qui 

était présente chez 19% des enfants à type de compléments alimentaires et de seulement 1 

enfant avait une nutrition entérale.  

 3.2 Résultats du questionnaire 

  3.2.1 Données sociodémographiques 

 Sur les 76 questionnaires reçus, 63% étaient remplis par les mères. Au niveau social, 

32% des parents avaient un niveau d’étude inférieur au baccalauréat (BAC), 18% avaient un 

niveau BAC et 50% un niveau après BAC.  

Seulement 2 parents avaient un antécédent de mucoviscidose dans la famille et ces cas étaient 

éloignés (un cousin d'un père et une fille d’une cousine d’une grand-mère) 

  3.2.2 Données préexistantes à l’appel téléphonique 

 Quatre-vingt-trois pourcents des femmes disaient que leur grossesse s’était bien 

passée. Dans le cas où les mères répondaient par la négative, il n’y avait pas de rapport avec 

la mucoviscidose.  

Concernant les informations sur le dépistage néonatal réalisé à la maternité, 93% des parents 

savaient que celui-ci avait été réalisé mais seulement 48% connaissaient les maladies 

recherchées et 68% disaient avoir reçu un document concernant ce dépistage.  

La qualité de l’information reçue à la maternité sur le dépistage était majoritairement jugée 

« bonne » (Figure 3). 
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Les parents estimaient leurs connaissances sur la mucoviscidose avant l’annonce du 

diagnostic plutôt comme « limitées » (Figure 4). 

 

  3.2.3 L’appel téléphonique 

 Cet appel téléphonique concernait seulement les parents dont les enfants avaient une 

forme classique ou frontière de la maladie (N=40 enfants). En effet, pour les formes 

digestives, l’enfant étant déjà hospitalisé, l’appel n’avait pas eu lieu. 

Dans 83% des cas, le parent ayant répondu à l’appel était la mère et aucun parent ne s’y était 

attendu.  

L’appel était perçu comme plutôt « anxiogène », mais avec un appelant plutôt « disponible » 

sans tendance concernant le côté « distant » ou « chaleureux » de celui-ci (Figure 5, Annexe 

3).  

Dans 94% des cas, le ton était dit « adapté à l’appel » et pour ceux qui s’en souvenaient, la 

présentation de la personne appelant était claire. Cette personne était le médecin annonceur 
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dans 78% des cas, une infirmière du centre dans 8% (N=3) et un autre médecin dans 14% des 

cas. 

Après cet appel, les parents avaient ressenti majoritairement un sentiment d’angoisse (79%) et 

de peur (72%) (Tableau 1, Annexe 4). Parmi eux, 47% avaient pleuré et 5% avaient crié.  

Au cours ou après cet appel, 55% (N=32 sur 58 réponses) des parents avaient compris qu’il 

s’agissait de la mucoviscidose. Les raisons évoquées sont reprises dans la figure suivante 

(Figure 6).  

 

D’après les parents, 63% des rendez-vous pour l’entretien avaient eu lieu le lendemain et 27% 

au cours de la même semaine. Mais 4 couples (17%) avaient répondu différemment à cette 

question. Pour 2 enfants, l’entretien avait eu lieu plus d’une semaine après l’appel mais dans 

ces deux cas, les parents étaient en vacances et ils ne pouvaient pas être là le lendemain.  

Dans les données médicales retrouvées, 91% des enfants dont on avait l’information (N=11) 

avaient eu l’entretien le lendemain. Pour ces 11 enfants, les réponses données par les parents 

étaient concordantes avec nos données dans 63 % des cas. 

Quand on leur demandait ce qui pourrait être amélioré pour l’appel téléphonique, 21% (N=6) 

répondaient « rien », 17% qu’on leur dise que cela concernait la mucoviscidose et 10% 

disaient l’inverse. Leurs suggestions sont résumées dans le tableau 2. (Annexe  5) 

  3.2.4  L’entretien d’annonce 

 Sur les 48 enfants dont on avait reçu le questionnaire, l’entretien avait été réalisé pour 

75% d’entre eux au CRCM de Tours (cf. tableau 3). 
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Tableau 3 : Lieux d’annonce du diagnostic 

Centre d’annonce N (%)  Centre d’annonce N (%) 

CRCM (CHU de Tours) 36 (75%) 
 

CHU de Dijon 1 (2%) 

CHR d’Orléans 6 (13%) 
 

CHU de Nice 1 (2%) 

CHU de Poitiers 2 (4%) 
 

CHU de Necker 1 (2%) 

CHU de Marseille 1 (2%) 
 

 

D’après les parents, la personne accueillante était dans 51% des cas l’IDE coordinatrice, et 

dans 47% des cas le médecin.  

D’après leurs réponses, le test de la sueur avait été réalisé dans 77% des cas le même jour que 

l’entretien. Pour 99% des parents, la personne réalisant le test leur avait expliqué la technique 

et 37% disaient avoir reçu les résultats avant l’entretien.  

La personne faisant l’annonce du diagnostic était dans 84% des cas un médecin du CRCM et 

dans 16% des cas un autre médecin. Cette personne était dans 63% des cas accompagnée par 

au moins une autre personne, majoritairement une infirmière diplômée d’état (IDE) (72%) 

(Figure 7 ; annexe 6). 

Dans 37% des cas, le médecin faisant l’annonce était seul et il y avait un relais par une IDE 

ou une psychologue dans 31% des cas.  

A cet entretien, les deux parents étaient présents dans 97% des cas et 85% d’entre eux disaient 

que leur bébé y était également. Pour ceux dont l’enfant était absent, il s’agissait des 

nourrissons qui étaient hospitalisés et d’un couple qui ne savait pas que l’enfant devait être 

présent.  

Les parents avaient trouvé le cadre de cet entretien adapté dans 92% des cas et avaient trouvé 

l’entretien organisé dans 82% des cas.  

D’après les parents, cet entretien avait duré le plus souvent entre 30 et 60 minutes (Figure 8). 
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Le temps total passé sur l’hôpital le jour de la consultation d’annonce était d’une demi-

journée dans 68% de cas, d’une journée entière dans 26% des cas et plus d’une journée dans  

6% des cas (enfants hospitalisés). Les parents l’avaient trouvé plutôt « adapté » dans 78% des 

cas, « trop long » dans 20% et seulement 2% (N=1) avaient trouvé ce temps « trop court ». Il 

n’y avait pas de relation entre cette durée et le ressenti des parents (p=0.49).  

Au cours de cet entretien, 68% des parents disaient avoir reçu un support écrit sur la 

mucoviscidose, 90% les coordonnées du médecin et 44% les coordonnées d’une association. 

Quatre-vingt-quatorze pourcents des parents disaient avoir eu une date pour une prochaine 

consultation à la fin de cet entretien. D’après eux, le délai de la prochaine consultation était 

majoritairement d’un mois (Figure 9, annexe 7). 

Au cours de cet entretien, la personne qu’on avait le plus souvent proposée de rencontrer était 

la psychologue (37%) (Tableau 4).  

 

Tableau 4 : Propositions de rencontre à l’issue de l’annonce. 

Personne proposée  N (%)  Personne proposée N (%) 

Psychologue  27 (37%)  IDE coordinatrice 11 (15%) 

Kinésithérapeute 20 (27%)  Assistante sociale 9 (12%) 

Diététicienne 12 (16%)  Généticien 8 (11%) 



26 
 

Après cette journée, les parents disaient s’être senti plutôt soutenu par l’équipe médicale et 

paramédicale (moyenne 60±30 sur une échelle de 0 à 100). Dans 90% des cas, les parents 

disaient ne pas avoir reçu d’aide pour annoncer le diagnostic au reste de la famille. 

  3.2.5 L’annonceur 

 Les parents avaient trouvé l’annonceur à la fois compétent dans la maladie et à 

l’écoute dans 93% des cas et celui-ci avait eu une attitude empathique dans 69% des cas. Ils 

avaient eu confiance en cette personne dans 74% des cas. Pour 72% des enfants, il s’agissait 

du même médecin qui avait suivi leur enfant ultérieurement.  

  3.2.6 Informations reçues lors de l’entretien 

 Les supports utilisés pour faire l’annonce étaient oraux dans 93% des cas, avec en plus 

un support écrit dans 22% des cas et dans 2% des cas, les parents disaient avoir reçu des 

informations par des tableaux et/ou des dessins.  

Au cours de cet entretien, la majorité des parents disait avoir reçu des informations sur les 

thèmes proposés dans le questionnaire (Tableau 5 ; annexe 8).  

Quinze pourcents des parents auraient voulu parler d’autres thèmes au cours de cet entretien, 

ces sujets étaient principalement la recherche génétique et l’évolution de la maladie à long 

terme. 

Les parents disaient avoir plutôt bien compris les informations expliquées (moyenne de 63±23 

sur une échelle de 0 à 100). Pour ceux qui disaient n’avoir pas tout compris, la raison 

principale était « l’esprit ailleurs » (Figure 10).   
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  3.2.7 Le ressenti des parents 

 Après cet entretien, les sentiments prédominants étaient le choc de l’annonce (75%), la 

peur (63%) et l’angoisse (62%) (Tableau 6, annexe 9).  

Pour 94% des parents, l’équipe médicale leur avait laissé exprimer leurs émotions et les avait 

aidés à les gérer pour 59% d’entre eux.  

Quand on leur demandait ce qu’ils auraient souhaité à ce moment-là, ils répondaient 

majoritairement que ce soit une erreur de diagnostic (45%) (Figure 11). 

 

Au cours de cette annonce, 47% des parents disaient avoir été en partie ou totalement dans le 

déni.  

Quatre-vingt-sept pourcents des parents avaient répondu que le médecin les avait incités à 

poser des questions mais seulement 58% disaient les avoir toutes posées. Leurs raisons étaient 

qu’ils étaient « sous le choc » pour 57% d’entre eux, 30% disaient avoir « besoin de recul » et 

13% avaient eu peur des réponses.  

Le sentiment prédominant envers le médecin qui avait fait l’annonce était la confiance dans 

52% des cas (Figure 12). 
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Sept pourcents des parents disaient avoir été choqués par des paroles du médecin et 18% 

l’avaient été en partie.  

La qualité des informations expliquées pendant cet entretien avaient été jugées « suffisantes » 

pour 68% des parents, pour 15%  « insuffisantes » et pour 17% « trop importantes ». Quand 

ils les avaient jugées insuffisantes, 90% des parents avaient cherchés d’autres informations 

principalement par le biais d’internet (95%) ou de l’association Vaincre la Mucoviscidose 

(24%) (Tableau 7, annexe 10). 

Les parents avaient cherché du soutien principalement auprès de leur famille et/ou de leurs 

amis (Figure 13, annexe 11) 

3.2.8 Suggestions pour améliorer l’entretien 

 Quarante parents (53%) avaient répondus à cette question ouverte. Sur ces 40 

réponses, 53 idées ressortaient dont 10 (19%) considérées comme hors sujet. Les principales 

suggestions étaient de pouvoir rencontrer une psychologue après l’annonce, d’améliorer le 

cadre de l’entretien en étant moins médicalisé et de se prononcer sur le diagnostic de la 

maladie quand les résultats des examens complémentaires étaient définitifs. Vingt-trois 

pourcents des parents disaient de ne rien améliorer. Toutes les suggestions sont résumées dans 

le tableau 8 (Annexe 12). 

 3.3 Facteurs pouvant influencer les réponses 

  3.3.1 Niveau d’étude des parents 
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 Il n’y avait pas de différence significative entre les parents qui n’avaient pas eu leur 

BAC et ceux qui l’avaient eu concernant les connaissances qu’ils avaient sur la 

mucoviscidose avant le diagnostic (p=0.062) ou s’ils avaient compris qu’il s’agissait de la 

mucoviscidose après l’appel téléphonique (41% vs 68%, p=0.06). Les parents ayant un 

niveau d’étude inférieur au BAC s’étaient sentis plus coupables après l’annonce (53% vs 

24%, p=0.017). Par contre, ils n’avaient pas plus ressenti le besoin d’informations 

complémentaires (32% vs 45%, p=0.327) et il n’y avait pas de différence quant à la qualité 

des informations reçues au cours de l’annonce (p=0.47) comme pour la part d’informations 

comprise (66.47 ± 3.90 vs 61.42 ± 3.86 sur une échelle de 0 à 100, p=0.36). 

  3.3.2 Mutations ∆F508 

 Les parents des enfants homozygotes ∆F508 disaient avoir eu plus souvent un relais 

par une infirmière ou une psychologue après l’annonce quand le médecin était seul (64% vs 

7%, p=0.002) et ils s’étaient sentis plus soutenus par l’équipe médicale (75 [0 ; 100] vs 50 [0 ; 

100], p=0.0039). Par contre, ils avaient été moins nombreux à être choqués par les paroles de 

l’annonceur (8% vs 39%, p=0.0024).  

  3.3.3 Age actuel de l’enfant 

 Les parents dont les enfants ont actuellement moins de 6 ans étaient plus nombreux à 

avoir souhaité une erreur de diagnostic au moment de l’entretien (69% vs 20%, p=0.011) par 

contre, le sentiment de confiance envers le médecin annonceur était moins présent chez eux 

comparé aux parents des enfants de plus de 6 ans (46% vs 70%, p=0.039). 

  3.3.4 Score de Shwachman et hospitalisations 

 Les parents qui avaient déclaré être sereins au moment du diagnostic avaient un enfant 

dont le score actuel de Shwachman avait une médiane plus élevée que ceux qui avaient 

répondu être inquiet (93 (74-99) vs 89 (63-98), p=0.007). De même pour le sentiment de peur 

après l’annonce, le score actuel des enfants dont les parents avaient répondus « oui » était plus 

élevé (91 (63-99)) que ceux qui avaient répondu « non » (88.5 (71-96)) (p=0.023).  

Les parents dont l’enfant avait déjà été hospitalisé avaient plus souvent répondu qu’il leur 

avait été proposé de rencontrer une psychologue que ceux dont l’enfant n’avait jamais été 

hospitalisé (56% vs 27%, p=0.017). De même pour la qualité des informations reçues au 
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cours de l’entretien, les parents du premier groupe les avaient plus souvent qualifiées 

d’ « insuffisantes » (24%) alors que les autres les avaient jugées plutôt « trop importantes » 

(26%) (p=0.011) mais la majorité des deux groupes les avaient trouvées « suffisantes » (71% 

et 67%).  

Il n’y avait pas de différence significative entre les deux groupes pour les messages d’espoir 

transmis (82% vs 85%, p=0.76), l’explication des traitements ultérieurs (59% vs 60%, p=1) 

ou encore s’ils auraient voulu aborder d’autres thèmes au cours de l’entretien (15% vs 17%, 

p=1).  

  3.3.5 Formes classiques-digestives et formes frontières 

 Les parents dont les enfants avaient une forme frontière avaient trouvé le médecin qui 

faisait l’annonce moins compétent et moins à l’écoute que les autres parents et étaient moins 

nombreux à dire qu’une relation de confiance s’était installée entre eux. De plus, certains 

thèmes avaient été moins abordés que dans les autres formes (Tableau 9, annexe 13). Par 

contre, l’enfant était beaucoup moins présent à l’entretien dans les formes digestives car ils 

étaient presque tous hospitalisés au moment de l’annonce (20% vs 95%, p<0.0001). La 

rencontre avec une psychologue avait été plus souvent proposée aux formes classiques et 

digestives qu’aux formes frontières mais sans différence significative (42% vs 14%, p=0.23). 

Par contre, une assistante sociale avait été plus souvent proposée pour les formes digestives 

que pour les formes classiques  (40% vs 8%, p=0.017). 

  3.3.6 Lieu d’annonce 

 Il y avait de nombreuses différences significatives entre les parents dont l’annonce 

s’était faite au CHRU de Tours et ceux dont l’annonce s’était faite dans un autre centre. Ces 

différences concernaient autant le médecin qui annonçait le diagnostic que les informations 

expliquées pendant l’entretien ou la qualité de ces informations (Tableau 10, annexe 14). 
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4. DISCUSSION 

 Notre étude portait sur le vécu du diagnostic néonatal de la mucoviscidose en région 

Centre depuis la généralisation du dépistage néonatal. Nos analyses ont été menées sur 48 

enfants.  

Les caractéristiques de notre population étaient proches de celles décrites dans le registre de 

l’année 2012 [17]. En effet, 50% de nos enfants étaient homozygotes pour la mutation ∆F508  

comme 42.3% à l’échelle nationale, le sexe ratio était proche de 1 dans les deux cas et l’âge 

médian du diagnostic était de 1 mois comme on retrouve dans une autre étude [16]. Les 

moyennes des Z-scores des IMC par tranche d'âge étaient également semblables. Par contre, 

environ deux tiers des enfants étaient symptomatiques au moment de l’annonce, chiffre un 

peu plus élevé que ce qui est retrouvé habituellement (environ 50%) [3,4].  

Notre première partie du questionnaire concernait les informations reçues sur le dépistage 

néonatal. Même si 64% des parents les avaient trouvées « bonnes », 23% les jugeaient 

mauvaises et seulement 48% savaient quelles maladies étaient dépistées. Or, une bonne 

information sur le dépistage néonatal diminuerait l’anxiété parentale au moment de l’annonce 

du résultat positif [18–20]. Les recommandations préconisent de remettre à chaque parent au 

moment de la réalisation du dépistage, le document intitulé « 3 jours, l’âge du dépistage » 

établi par l’Association Française pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de 

l’Enfant (AFDPHE) [21]. Pour améliorer ces résultats, une information orale devrait être 

associée à la remise de cette brochure et les explications devraient être données au cours de la 

grossesse et après l’accouchement, à des moments appropriés où les parents sont à l’écoute. 

Dans une étude où un questionnaire de satisfaction avait été envoyé aux mère 10 semaines 

après l’accouchement, les informations données semblaient plus efficaces ; en effet  96.1% 

d’entre elles disaient avoir reçu des informations sur ce dépistage et 96.8% les avaient jugées 

bonnes [22]. Nos résultats sont probablement à nuancer en raison du délai parfois important 

entre la naissance de l’enfant et la réponse au questionnaire. De plus, il s’agissait de réponses 

déclaratives des parents, sans moyen de vérifier la véracité de leurs dires.  

Concernant l’appel téléphonique, comme les recommandations le préconisent [15], un 

médecin avait appelé dans 92% des cas selon les parents, et dans seulement 8% des cas il 

s’agissait d’une infirmière. Ces résultats sont similaires à une enquête faite auprès de 

différents CRCM de France [23] où il n’y avait qu’un centre sur 34 qui confiait cette tache 
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aux infirmières coordinatrices. Pour 78% des parents, il s’agissait du même médecin qui avait 

appelé les parents et ensuite fait l’annonce du diagnostic, comme c’est recommandé [15]. En 

effet, cette personne doit bien connaitre la maladie et le dépistage pour pouvoir répondre aux 

éventuelles questions des parents [24] dont les connaissances sur la mucoviscidose avant le 

diagnostic sont plutôt limitées voire inexistantes. Le médecin spécialiste de la maladie est le 

plus à même de donner des informations claires, précises et actualisées [15], conférant ainsi 

toute la valeur accordée à l’enfant et à sa famille [25]. Même si le médecin est compétent dans 

la maladie, annoncer une maladie grave est toujours une chose difficile et malheureusement, 

peu de médecin ont eu une formation. Pour cela, la Haute Autorité de Santé (HAS) a publié 

en 2008 une plaquette destinée aux professionnels pour les préparer à faire cette annonce en 

faisant la liste des questions qu’ils doivent se poser avant cet entretien [26].  

Certains préconisent que pour l’annonce du dépistage, le premier contact soit pris par le 

médecin traitant même si ça ne répond pas au critère de « compétence dans la maladie » [15]. 

Notre habitude est de joindre le médecin traitant avant d’appeler les parents pour savoir s’il 

les connaît et s’ils ont déjà consulté pour d’éventuels symptômes du nouveau-né. Ceci permet 

également de l’informer du dépistage et de lui donner des informations sur la maladie et ses 

traitements. En effet, les parents appellent souvent leur médecin traitant après cette annonce.  

De façon non attendue, 55 % des parents rapportent qu’ils avaient compris qu’il s’agissait de 

la mucoviscidose après l’appel téléphonique. Alors que les recommandations préconisent de 

ne pas donner le nom de la maladie ou de ne dire des mots pouvant l’évoquer [15], 22% des 

parents rapportaient que le médecin appelant avait employé des termes médicaux concernant 

la mucoviscidose et 33% avaient répondu qu’il avait finalement dit qu’il s’agissait de cette 

maladie après insistance des parents. Ce résultat rejoint celui de deux études [23,27] où les 

médecins déclaraient évoquer la mucoviscidose dans 70% des cas, 58% le test de la sueur et 

35% le CRCM. Ce résultat est aussi corrélé à une autre étude où 71% des parents 

connaissaient le motif de leur convocation [16]. Or, l’attitude entrainant le plus de détresse et 

d’incertitude pour les parents est d’annoncer le diagnostic par téléphone sans avoir le temps 

pour plus d’explications [19]. La limite principale de notre travail étant le délai variable entre 

l’appel et la réponse au questionnaire (de 1 à 12 ans), il existe un biais de mémorisation 

inévitable. A noter toutefois que parmi les suggestions concernant l’appel téléphonique, 17% 

des parents demandaient à ce qu’on dise le nom de la maladie au téléphone alors que 10% 

répondaient qu’ils auraient préféré ne pas le savoir. 
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Concernant le délai de convocation après l’appel téléphonique, 63% des parents rapportaient 

que la consultation avait eu lieu le lendemain ; résultat similaire à ceux de Mme Guéganton 

[23]. Nos données sont probablement à prendre avec précautions étant donné le manque de 

concordance observé pour les patients dont nous disposions des données médicales. Par 

contre, aucun des parents n’avait dit que l’appel avait été fait la veille d’un weekend ou d’un 

jour férié comme il est recommandé [3,15,24]. En effet, une attente trop longue entre l’appel 

et l’entretien pourrait laisser l’angoisse des parents s’accroitre, d’autant que l’enfant n’est pas 

forcément atteint [18,27,28]. De plus, si les parents ont compris qu’il s’agissait de la 

mucoviscidose, ils peuvent aller chercher des informations par leur propre moyen notamment 

par internet sans explications médicales concomitantes, ce qui ne ferait qu’augmenter leur 

peur et leur angoisse [19,27]. Même s’il serait préférable de faire l’annonce le même jour que 

l’appel [15], il est souvent difficile de convoquer les deux parents ensemble dans un délai si 

court notamment en raison de l’étendue géographique de notre région et des difficultés 

organisationnelles qui en découlent. 

Comparativement aux autres CRCM, notre habitude est toujours d’essayer d’organiser une 

consultation avec les deux parents présents comme il est préférable [15]. Cette donnée est 

relativement confirmée par notre enquête. En effet 97% des parents disaient être présents 

ensemble pour l’annonce. Il y avait 2 pères absents, 1 en déplacement à l’étranger et 

seulement 1 dont la femme n’avait pas compris l’importance du rendez-vous. Dans une autre 

étude [23], seulement 16% des centres fixaient la consultation uniquement lorsque les deux 

parents pouvaient venir. La plus grande partie des centres (43%) disait rencontrer le parent 

disponible et arrangeait un autre rendez-vous ultérieurement pour les deux parents. Pourtant 

les recommandations préconisent de faire l’annonce aux deux parents et en présence de 

l’enfant afin d’inscrire immédiatement la triangulaire et pour qu’ils soient engagés ensemble 

immédiatement dans le projet thérapeutique [15,29]. Il en est de même pour l’enfant qui doit 

être présent pour favoriser le contact physique, pour éviter qu’il ne devienne une source 

d’angoisse et en quelque sorte le restituer à ses parents [15]. Une maman nous a écrit «ce que 

je trouve dommage et ce qui me choque aujourd’hui encore, c’est qu’un enfant atteint par la 

mucoviscidose n’appartient plus à ses parents mais à la maladie… »  

Les recommandations préconisent que l’annonce soit effectuée par le médecin spécialiste qui 

suivra l’enfant. Mais d’autres argumentent pour que ce soit un généticien ou un autre médecin 

du CRCM car l’annonceur est perçu comme un « oiseau de malheur » [15]. Dans notre étude, 
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la majorité des enfants (72%) ont été suivis par le même médecin après l’annonce, résultat 

comparable à l’étude de Mme Guéganton [23] et cette façon de faire semble convenir aux 

parents. En effet, aucun parent n’avait suggéré vouloir changer de médecin après l’annonce et 

une maman avait même écrit « la seule grosse frustration est venue du fait que l’on nous 

annonce à la fin de l’entretien que ce ne serait pas le médecin annonceur qui prendrait en 

charge notre enfant mais un autre qui n’était pas là lors de l’annonce. Relation de confiance 

plus longue à construire ». Paradoxalement, nous retrouvions de nombreuses différences en 

comparant les réponses des parents dont l’annonce s’était faite dans notre CRCM et ceux dont 

l’annonce avait été faite dans un autre centre, et ce de manière négative comme si dans ce cas 

là l’annonceur devenait un « mauvais » professionnel et que le deuxième médecin prenant le 

relais devenait le « bon », celui avec lequel la relation de confiance pouvait s’installer. 

Toutefois, les effectifs différents entre ces 2 groupes de patients incitent à nuancer ces 

résultats. 

Seulement 67% des parents rapportaient que le médecin faisant l’annonce était accompagné 

(majoritairement par une IDE) alors que c’est fortement recommandé [15]. Mais notre résultat 

est semblable à celui de l’étude des CRCM [23] où 67% des centres font l’annonce en duo 

avec une tendance majoritaire pour une association médecin-IDE coordinatrice. 

L’accompagnement du médecin par une autre personne, que ce soit une IDE ou une 

psychologue, permet d’assurer la cohérence du discours, la diversité de l’écoute et la 

continuité dans le soutien [25]. Quand elles ne peuvent pas assister à l’entretien, un relais peut 

être fait juste après, comme dans 31% des cas dans notre étude. Cet accompagnement est 

d’autant plus important que ce sont souvent vers les IDE que les parents se tournent après 

l’annonce ; elles recevront alors tous leurs affects et les accompagneront dans leur découverte 

de la maladie. Il est donc important qu’elles assistent à l’entretien pour pouvoir répondre aux 

attentes et questions des parents. Quant à la psychologue, il est recommandé qu’elle 

intervienne plutôt après l’entretien et une consultation devrait être systématiquement 

programmée, avec libre-court aux parents de poursuivre ou non les séances [15]. Cette 

rencontre avec la psychologue n’est donc pas assez proposée (37% dans notre étude versus 

67% dans une autre étude réalisée en 2004 [16]) et des travaux rapportent que les parents sont 

demandeurs de cet entretien considéré comme un support émotionnel (étude citée dans les 

recommandations [15], [28]). De plus, une publication récente montre une prévalence plus 

importante de la dépression chez les mères au cours de l’adolescence de leur enfant dépisté et 
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ce probablement secondaire à cette annonce précoce [30] justifiant donc un encadrement 

psychologique dès le diagnostic.  

Le cadre de l’annonce paraissait le plus souvent adapté même si 9% des parents suggéraient 

de l’améliorer en faisant une annonce dans un endroit moins médicalisé. Cette suggestion est 

bien prise en compte par les médecins de différents CRCM [23] qui essaient de délocaliser la 

consultation d’annonce dans un « cadre moins médical » : bureau du médecin ou un autre 

bureau (75%) plutôt que dans une chambre d’hôpital. Cependant, ces mêmes professionnels 

déplorent souvent un manque d’équipement dans ces salles où les parents attendent parfois 

longtemps [23]. Dans notre étude, un parent rapportait qu’ils avaient attendu le médecin dans 

une salle où il y avait de nombreuses affiches sur la mucoviscidose et qu’ils avaient ainsi 

compris le motif de la convocation.  

La quantité et la qualité des informations dispensées lors de l’annonce sont rapportées comme 

suffisantes et plutôt bien comprises par les parents, sans différence significative suivant le 

niveau d’étude. Cette donnée rejoint le point de vue des médecins qui estiment 

majoritairement (62%) délivrer la quantité d’information adaptée [23]. Dans notre étude, les 

parents expliquent leur mauvaise compréhension des informations principalement par « le 

choc de l’annonce », « l’esprit ailleurs » et non le langage trop compliqué des médecins [16]. 

En effet, malgré la relation de confiance qui s’était souvent installée entre eux et l’annonceur, 

ils disaient être sous le choc de l’annonce, apeurés et angoissés, sentiments retrouvés dans 

d’autres études [16,31,32]. Même s’il est recommandé d’inciter les parents à poser leurs 

questions [15,24], ce qui était le cas pour 87% des parents de notre étude, seulement 58% y 

arrivaient pour des raisons similaires : choc de l’annonce, besoin de recul et peur des 

réponses. Ce constat est retrouvé dans une autre étude où seulement 59% des parents avaient 

réussi à poser leurs questions [32]. 

Comparés aux autres CRCM, notre délai pour la seconde consultation après l’annonce est plus 

long. En effet, la majorité des autres centres (66%) fixent un rendez-vous dans la semaine qui 

suit pour répondre aux questions des parents, donner des informations sur les associations ou 

sur les parents référents [23], leur volonté étant d’en rester à une approche globale au cours de 

l’annonce en laissant tous les détails pour les rendez-vous ultérieurs afin de « laisser du temps 

à la métabolisation psychique » [15]. De plus, pour la plupart des parents, les questions 

arrivent de façon décalée, après avoir assimilé l’annonce [29,32]. Cependant, les parents de 

notre étude n’avaient pas perçu ce délai trop long et aucun d’entre eux n’avait suggéré de le 
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raccourcir. Néanmoins, 53% des parents disaient avoir cherché d’autres informations après 

l’annonce et ce essentiellement par le biais d’internet ; les exposant aux risques de trouver des 

informations erronées et non adaptées. Faire une deuxième consultation dans la semaine 

suivant l’annonce pourrait permettre aux parents d’avoir ces réponses mais nous heurterait 

aussi à la problématique géographique de notre région en imposant aux parents des trajets 

longs et couteux.  

Après l’entretien d’annonce, les parents devront informer le reste de la famille, ce qui n’est 

pas toujours facile, et seulement 90% des parents disaient avoir reçu une aide pour cette 

nouvelle épreuve qui leur était imposée. En effet, en plus d’annoncer que leur enfant est 

malade, il faut expliquer qu’il s’agit d’une maladie génétique avec tout ce qui en découle 

notamment parfois une recherche génétique pour savoir s’ils sont porteurs d’une mutation. 

Une détérioration des relations familiales après cette annonce est rapportée par 77% des mères 

interrogées [15]. Il serait donc important d’aider les parents à faire cette annonce en proposant 

par exemple de rencontrer les grands parents pour leur expliquer la génétique, sujet compliqué 

pour ceux n’en ont aucune notion [33]. En effet, la culpabilité semble plus importante chez les 

parents qui n’avaient pas eu leur bac ce qui peut être expliqué par le fait qu’ils avaient moins 

de connaissances sur la génétique.  

De façon assez nette, l’installation d’une relation entre l’annonceur et les parents des enfants 

ayant une forme frontière est apparue comme plus difficile comparée aux formes classiques et 

digestives. Ces formes ayant une évolution moins grave, l’annonce pourrait être plus facile à 

accepter. Au contraire, les parents rapportaient une moindre confiance en l’annonceur, qu’ils 

avaient trouvé moins compétent et moins à l’écoute. De même pour la qualité de 

l’information qu’ils avaient trouvée globalement insuffisante. Ceci peut être expliqué par le 

fait que dans ces formes, le diagnostic est parfois incertain au départ en raison d’un test de la 

sueur intermédiaire et/ou de la présence d’une seule mutation. De plus, la méconnaissance  de 

l’évolution au long cours de ces formes frontières ne permet pas au médecin annonceur de 

tenir un discours très précis, ce qui est responsable d’une anxiété accrue et d’une 

incompréhension chez les parents [4,12]. Une étude récente discutait d’ailleurs de quelle 

façon considérer ces enfants, comme atteints ou comme seulement porteur du gène, traduisant 

les difficultés des médecins face à ces formes [34]. L’amélioration des connaissances sur le 

devenir de ces formes devient donc depuis un enjeu important pour les équipes médicales [4]. 
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Cependant nos résultats sont à nuancer en raison du nombre peu important de formes 

frontières (N=7) dans notre population.  

Notre travail comporte des limites par le fait qu’il s’agisse d’une étude rétrospective. En effet, 

certains parents devaient répondre au questionnaire alors que l’annonce avait été faite plus de 

10 ans auparavant. Certains disaient ne plus se souvenir de certaines questions posées et pour 

d’autre il pouvait y avoir un biais de mémorisation comme pour la question « aviez-vous 

compris qu’il s’agissait de la mucoviscidose ?».  

De plus, nous avons retrouvé quelques différences significatives qui pourraient être biaisées 

par la gravité actuelle de la maladie et non pas refléter le vécu des parents au moment de 

l’annonce. En effet, les parents d’enfants qui avaient déjà été hospitalisés répondaient qu’on 

leur avait proposés plus souvent de rencontrer une psychologue. De même, pour les enfants 

homozygotes pour la mutation ∆F508, les parents s’étaient sentis plus soutenus par l’équipe 

médicale après l’entretien comparé aux autres parents.  

Nous retrouvions une autre différence intéressante par rapport au délai depuis l’annonce : les 

parents dont les enfants ont actuellement moins de 6 ans avaient plutôt souhaité une erreur de 

diagnostic au moment de l’annonce et ils avaient eu moins confiance en l’annonceur, comparé 

aux parents dont l’enfant a plus de 6 ans. Ceci traduit probablement l’évolution psychologique 

des parents, où en premier lieu ils sont dans une phase déni et n’acceptent pas la maladie ce 

qui rend la confiance envers le médecin difficile, puis avec le temps, la maladie est plus 

acceptée et la relation avec l’équipe médicale et principalement le médecin se créée. 

Un autre problème soulevé par cette étude est la difficulté pour retrouver les informations sur 

les différents temps du dépistage (appel, entretien, annonce) dans nos dossiers médicaux. Il 

pourrait être intéressant d’établir dans le dossier médical de chaque enfant dépisté un 

document type reprenant les temps forts du dépistage (Annexe 15). Ce document pourrait 

permettre à l’équipe médicale de garder une trace précise sur ce temps fort de la prise en 

charge et faciliter le relais des IDE et psychologue avec les parents en leur faisant un état des 

lieux précis de la situation. 
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5. CONCLUSION 

 Notre étude avait pour but d’évaluer notre façon d’annoncer le diagnostic de 

mucoviscidose depuis la généralisation de son dépistage néonatal, à travers le regard des 

parents.  

Comme c’est recommandé, nous nous efforçons de ne pas parler de mucoviscidose au cours 

de l’appel téléphonique et de convoquer les parents ensemble le lendemain afin d’éviter 

l’aggravation de l’anxiété parentale. Mais une amélioration des explications transmises aux 

parents sur le dépistage néonatal doit être prise en compte, en donnant plus d’informations au 

cours de la grossesse ou après l’accouchement et en choisissant des moments appropriés où 

les parents sont à l’écoute.  

Concernant l’entretien, nous ne retrouvons pas de différence notable par rapport aux 

recommandations. Les informations données sur la maladie et les traitements au cours de 

l’annonce par le médecin étaient plutôt adaptées et bien comprises par les parents sans 

différence suivant leur niveau d’étude. Par contre, les parents suggèrent d’avoir plus souvent 

un soutien émotionnel après cette annonce. En effet, une rencontre avec une psychologue 

juste après l’entretien ou au cours de la consultation suivante n’est pas toujours organisée. Il 

faudrait donc la proposer systématiquement aux parents, voire l’inclure d’emblée dans notre 

organisation de l’annonce. De plus, l’amélioration du cadre de l’entretien en le rendant plus 

chaleureux et moins médicalisé pourrait diminuer la détresse parentale. 

Contrairement aux recommandations, nous programmons la consultation suivante dans un 

délai d’un mois et non pas dans la semaine suivante en raison de l’étendue géographique de 

notre région. Cette consultation rapprochée permet de répondre aux questions des parents qui 

n’arrivent pas à les poser au moment de l’annonce car ils sont sous le choc. Même si cette 

façon de faire semble intéressante, aucun de nos parents n’avait suggérer de raccourcir ce 

délai.  

De façon globale, les parents interrogés étaient plutôt satisfaits de la manière dont l’annonce 

avait été faite. En effet, ils étaient nombreux à dire que rien n’avait être à améliorer car pour 

eux, quelque soit la façon de faire cette annonce, rien ne pouvait enlever le choc du diagnostic 

de la maladie.  

Au vu des divergences d’opinion des parents sur leur vécu de cette annonce  diagnostique il 

n’y a probablement pas de façon idéale pour faire cette annonce, et même si les 
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recommandations peuvent nous guider dans cette étape, le praticien devra s’adapter à chaque 

situation familiale afin de favoriser le lien thérapeutique ultérieur.  



40 
 

6. ANNEXES 
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Annexe 1 
 QUESTIONNAIRE SUR L’ANNONCE DU DIAGNOSTIC DE MUCOVISCIDOSE  

Pour les enfants dont le diagnostic a été fait au cours d’une hospitalisation suite à une complication 

digestive, ne pas répondre aux chapitres II et III 

I. Données sociodémographiques 

 Etes-vous : le père  ou la mère  ? 

 Quel est votre niveau d’étude (diplôme ou dernière classe fréquentée) : 

 Avez-vous d’autres personnes dans votre famille atteintes de mucoviscidose ? oui   non  

o Si oui : qui ?.........................................................................................................................  

II. Avant l’appel téléphonique 

1) Votre grossesse et l’accouchement s’étaient-ils bien passés ? oui   non  

Si non, pourquoi :………………… …………………………………….. 

………………………... 

……………………………………………………………………………………………………………

………

2) Saviez-vous que votre enfant avait bénéficié du dépistage néonatal à la maternité ?                                                                   

oui   non  

3) Vous avait-on expliqué oralement quelles maladies étaient recherchées ? oui   non  

4) Vous avait-on remis un document écrit lors de la réalisation de ce dépistage ? oui   non  

5) Diriez-vous que la qualité des informations antérieures reçues sur le dépistage était : 

o Très bonne  

o Mauvaise  

o Bonne  

o Très mauvaise 

6) Diriez-vous que vos connaissances concernant la mucoviscidose avant le diagnostic chez votre enfant étaient :

o Inexistantes  

o Moyennes  

o Limitées  

o Avancées  

7) Avant cet appel téléphonique, diriez-vous que vous étiez :

o Fatigué(e)  o Serein(e)  

o Inquiet(e)   Si oui, pourquoi : 

 Etait-ce en lien avec l’état de santé ou le comportement de votre enfant ? oui  non  

 Pour une autre raison, précisez si vous le souhaitez : ………………………………… 

…………………………………………………………………………………………………

……………………………………………………………………………..  
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III. Concernant l’appel téléphonique  

8) Aviez-vous répondu vous-même au téléphone ? oui   non  

9) Qui étai(en)t présent(s) lors de cet appel? 

o Vous  o Votre conjoint(e)  

o Autres personnes (famille, amis…)  

10)  Vous attendiez-vous à recevoir cet appel ? oui  non  

o Si oui, pourquoi :…………………………………………………………………… 

11)  Si vous avez-vous-même répondu à cet appel : 

o Comment aviez-vous ressenti cet appel ? (placer une croix sur la ligne au niveau qui correspond à votre 

sentiment) 

Anxiogène         

  

Distant         Chaleureux  

 

Expéditif       Disponible    

  

o Le ton employé vous avait-il paru adapté ? oui  non  

o La personne appelant s’était-elle présentée clairement ? oui    non   ne sait plus  

o Etait-ce :  

 Le médecin qui vous a fait l’annonce lors de l’entretien  

 Un autre médecin  

 Une infirmière du centre  

 Une personne de la maternité  

 Le médecin traitant  

 Autre :…………………. 

o Après avoir raccroché : 

- Qu’aviez-vous fait ? …………………………………………………………….…….. 

…………………………………………………………………………………………. 

- Quel(s) sentiments aviez-vous ressenti(s) ? (plusieurs choix possibles)  

 Interrogation   

 Angoisse  

 Solitude  

 Peur  

 Soulagement d’une inquiétude  

o Aviez-vous : pleuré ?  crié?  

12)  Aviez-vous compris que le motif de convocation pouvait concerner la mucoviscidose ? oui   non  

Si Oui, pourquoi (mots employés, antécédents familiaux…) :…………………………..………………….. 

……………………………………………………………………………………………………………………. 

13)  Cet appel avait-il eu lieu la veille d’un weekend ou d’un jour férié ? oui   non  

14) Dans quel délai le rendez-vous pour le test et l’entretien a-t-il eu lieu après l’appel téléphonique ? 

o Le jour même                                       Au cours de la même semaine 

o Le lendemain                                          Après un weekend ou un jour férié  

15)  Que suggéreriez-vous pour améliorer cet appel téléphonique ? ………………………...... 

………………………………………………………………………………………………….  
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IV. Concernant l’entretien 

16)  Dans quel hôpital a-t-il eu lieu ?  

o Clocheville  o Autre : …………… 

17)  Qui vous a accueilli le jour de l’entretien ? 

o Une infirmière coordinatrice du CRCM  

o Le médecin   

o Autre :  

18)  Le test de la sueur a-t-il eu lieu le même jour que l’entretien ? oui   non  

19)  Lors du test de la sueur, vous a-t-on :  

o Expliqué la technique ? oui   non  

o Donné les résultats avant de débuter l’entretien ? oui   non  

20)  Qui vous a annoncé le diagnostic de mucoviscidose ?  

o Un médecin du CRCM  

o Un généticien  

o Un autre médecin de l’hôpital 

o Autre : 

21)  Lors de cet entretien, l’annonceur était-il : 

o Seul ?  Si oui, est-ce qu’une infirmière ou psychologue a pris le relais après l’entretien pour discuter 

avec vous ? oui   non  

o Accompagné ?  Si oui, par qui ? 

 Une infirmière coordinatrice      ▪ Un(e) psychologue  

 Autre : 

o Nombre de personnes présentes lors de l’annonce (sans vous compter) : 

22)  Lors de l’entretien, étiez-vous les deux parents présents ? oui   non  

o Si non,  

 Pour quelle(s) raison(s) l’autre parent n’était-il pas présent ?............................ 

……………………………………………….................................................... 

 Une autre personne accompagnait le parent présent ? oui   non  

    Si oui, qui (fratrie, grands-parents…) ?........................................................ 

23)  Votre enfant était-il présent lors de l’entretien ? oui   non  

o Si non, pourquoi ? ………………………………………………………….… 

……………………………………………………………………………………..….  

24) Vous a-t-on proposé de l’aide pour l’annoncer au reste de la famille ? oui   non  

25)  Diriez-vous que le cadre lors de l’entretien (calme, intimité…) était adapté ? oui   non  

26)  Diriez-vous que l’entretien était : 

o Organisé/préparé ?   o Improvisé ?  

27)  Combien de temps a duré : 

o L’entretien ? 

 5-15 minutes  

 15-30 minutes  

 30-60 minutes  

 1 à 2 heures  

 >2 heures 

o Le temps total (de votre arrivée à votre départ) ? 

 moins d’ ½ journée  

 ½ journée  

 1 journée 
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o Avez-vous trouvé ça : trop court    adapté    trop long  

28) Avant de partir, vous a-t-on donné : 

o Un support écrit sur la mucoviscidose ? oui   non  

o Les coordonnées du médecin ?  oui   non  

o Les coordonnées des associations de parents ? oui   non  

o Un autre RDV? oui   non  

 Si oui, l’avez-vous demandé  ou on vous l’a proposé  ? 

 Dans quel délai ?..............................................................................................  

29) Vous a-t-on proposé de rencontrer un(e): (si présent lors de l’entretien, écrire un « P »)

o Généticien ?  

o Kinésithérapeute ?  

o Psychologue ?  

o Diététicienne ?  

o Infirmière coordinatrice ?  

o Assistante sociale ?  

30) Vous êtes-vous senti soutenu par l’équipe en repartant après l’entretien ?  

Pas du tout        Complètement 

V. Concernant l’annonceur 

31)  Diriez-vous de l’annonceur qu’il :  

o Etait compétent dans la maladie : oui   non  

o Etait à l’écoute : oui   non  

o Avait une attitude empathique : oui   non  

32)  Avez-vous trouvé qu’une relation de confiance s’installait entre vous au cours de l’entretien ?         oui   non 

 

33)  Est-ce le même médecin qui a assuré le suivi de votre enfant ? oui   non  

VI. Concernant les informations reçues lors de l’entretien 

34)  Quel(s) supports a (ont) été utilisé(s) pour vous faire l’annonce ? (plusieurs choix possibles) 

o Verbale    Brochure   Autre :  

35)  Vous a-t-on expliqué : 

o Les différentes atteintes suivant les organes ? oui   non  

o Les différents traitements : 

 Instaurés immédiatement ? oui   non  

 Pouvant être instaurés ultérieurement ? oui   non  

36)  Vous a-t-on transmis des messages d’espoir en vous parlant de l’amélioration de la qualité de vie, les avancées 

dans la recherche… ? oui   non  

37)  Avez-vous abordé la question de l’espérance de vie ? oui   non  

38)  Souvenez-vous des thèmes abordés ? (plusieurs choix possibles) 
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o Définition de la maladie 

 

o Symptômes digestifs  

o Kinésithérapie  

o Génétique  

o Symptômes respiratoires 

 

o Médicaments  

o Examens  

o Régime  

o Ne se souvient pas  

39) Auriez-vous souhaité parler de thèmes non abordés ? non  oui , précisez : 

………….…………. 

………………………………………………………………………………………………….

……… 

40)  Quelle part d’information aviez-vous compris pendant l’entretien ? 

o Aucune                                                                                   Tout 

41)  Pour quelles raisons n’avez-vous pas tout compris ? 

o Votre esprit était ailleurs  

o Langage trop compliqué  

o Autre : ……………………………………. 

VII. Concernant votre ressenti  

42)  Quel(s) sentiment(s) avez-vous eu lors de l’annonce du diagnostic de mucoviscidose ? 

(plusieurs choix possibles) 

o Désir de s’informer  

o Désespoir  

o Angoisse  

o Peur  

o Culpabilité  

o Choc  

o Colère  

o Résignation  

o Soulagement  

o Aviez-vous pleuré ?    crié ? 

43)  Vous a-t-on laissé exprimer vos émotions ? oui   non  

44)  Vous a-t-on aidé à les gérer ? oui   non  

45)  Qu’auriez-vous souhaité à ce moment-là ? 

……………………………………………………….…. 

……………………………………………………………………………………………………

…… 

46)  Diriez-vous que vous étiez dans le déni lors de l’annonce ? oui   non  en partie  

47)  Avez-vous été incité à poser des questions ? oui   non  
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48)  Avez-vous posé toutes les questions que vous vouliez ? oui   non  

o Si non, pourquoi ? 

…………………………………………………………………..……… 

………………………………………………………………………………..…………

…. 

49)  Quelle(s) attitude(s) aviez-vous envers le médecin ? (plusieurs choix possibles) 

o Colère  

o Méfiance  

o Confiance  

o Agressivité  

o Absence de réaction  

50)  Aviez-vous été choqués par les paroles et/ou l’attitude de l’annonceur ? oui     non    en 

partie  

51) Estimez-vous que les informations données lors de l’entretien étaient : 

o Insuffisantes    Suffisantes    Trop importantes  

52)  Si vous avez jugé ces informations insuffisantes, avez-vous cherché à avoir plus 

d’informations ?    oui  non  

o Si oui, auprès de qui/quoi ? (plusieurs réponses possibles) 

 Le médecin traitant 

 Le pédiatre  

 Les amis  

 L’association  

 Internet  

 La famille  

53) Autre :  Après l’annonce, vers qui aviez-vous cherché du soutien ? 

54)  Quelles suggestions feriez-vous pour améliorer cet entretien ? 

……………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

……………………………………………......………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………

………………………………………………….Merci de votre participation.  



47 
 

Annexe 2 

Figure 1- Répartition des patients inclus 
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Annexe 3 
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La figure 5 représente l’ensemble des réponses des parents à la question : « Comment aviez-vous 

ressenti cet appel ? ». Pour chaque critère, les parents répondaient en plaçant une croix sur une ligne 

de 10cm. Le rectangle représente 90% des réponses, la barre centrale la médiane et les deux barres 

extrêmes le minimum et le maximum.  
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Annexe 4 

 

Tableau 1 : Sentiments des parents après l’appel téléphonique 

 

Sentiments ressentis après l’appel téléphonique N (%) 

Angoisse 34 (79%) 

Peur 31 (72%) 

Interrogations 23 (53%) 

Solitude 9 (21%) 

Soulagement 2 (5%) 
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Annexe 5 

 

Tableau 2 : Suggestions des parents pour améliorer l’appel téléphonique 

 

Suggestions pour améliorer l’appel téléphonique N (%) 

Rien 6 (20%) 

Dire que ça concerne la mucoviscidose 5 (17%) 

Avoir le RDV le jour même 6 (20%) 

Ne pas dire le diagnostic au téléphone 3 (10%) 

Préciser l’importance du RDV 2 (7%) 

Demander aux parents s’ils connaissent la mucoviscidose 2 (7%) 

Réponse hors sujet 2 (7%) 

Impliquer le médecin traitant 2 (7%) 

Ne pas faire ça par téléphone mais convocation par la maternité 1 (3%) 

Stipuler que l’appel est en rapport avec le dépistage néonatal 1 (3%) 
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 Annexe 6 
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Annexe 7 
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Annexe 8 

 

Tableau 5 : Informations et thèmes abordés au cours de l’entretien 

Informations reçues et thèmes abordés N (%) 

Différentes atteintes 63 (88%) 

Définition de la maladie 63 (88%) 

Kinésithérapie respiratoire 63 (88%) 

Espoir 60 (83%) 

Génétique 59 (82%) 

Traitements instaurés immédiatement 57 (81%) 

Symptômes digestifs 56 (78%) 

Symptômes respiratoires 56 (78%) 

Espérance de vie 53 (72%) 

Médicaments 47 (65%) 

Traitements instaurés ultérieurement 39 (60%) 

Examens 36 (50%) 

Régime 15 (21%) 

Ne se souviennent plus  4 (5%) 
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Annexe 9 
 

 

Tableau 6 : Sentiments et réactions des parents après l’annonce. 

Sentiments après l’annonce N (%) 

Choc 57 (75%) 

Peur 48 (63%) 

Angoisse 47 (62%) 

Désespoir 33 (43%) 

Culpabilité 30 (39%) 

Désir d’information 27 (36%) 

Colère 24 (32%) 

Résignation 5 (7%) 

Soulagement 5 (7%) 

  

Réactions N (%) 

Pleuré 56 (74%) 

Crié 3 (4%) 
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Annexe 10 
 

Tableau 7 : Moyens de recherche d’informations supplémentaires par les parents après 

l’annonce. 

 

 

Moyens de recherche d’informations N(%) 

Internet 18 (95%) 

Association 4 (24%) 

Médecin traitant 1 (6%) 

Famille 1 (6%) 

Pédiatre 0 

Amis 0 
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Annexe 11 
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Annexe 12 

Tableau 8 : Suggestions des parents pour améliorer l’entretien.  

Suggestions N (%) 

Rien à améliorer 12 (23%) 

Rencontrer une psychologue 5 (9%) 

Améliorer le cadre de l’entretien 5 (9%) 

Se prononcer sur le diagnostic quand les résultats sont définitifs 4 (7%) 

Rencontrer un médecin compétent 3 (6%) 

Rencontrer une assistante sociale 3 (6%) 

Donner toutes les explications même si elles sont difficiles à entendre 2 (4%) 

Plus d’empathie envers le médecin 2 (4%) 

Donner plus de messages d’espoir 2 (4%) 

Simplifier les explications données  2 (4%) 

Faire l’annonce dans un hôpital de proximité 1 (2%) 

Que le médecin qui fait l’annonce suive l’enfant après 1 (2%) 

Utiliser des supports écrits pour faire l’annonce 1 (2%) 

Donner de l’aide pour annoncer au reste de la famille 1 (2%) 

Réponses hors sujet 10 (19%) 
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Annexe 13 

Tableau 9 : Différences entre les formes classique-digestives et les formes frontières 

Sentiments envers l’annonceur Classique-digestive N(%) 

 N (%) 

Frontière N (%) 

 N (%) 

p 

Compétent  65 (97%) 6 (67%) 0.0105 

Ecoute 62 (97%) 6 (67%) 0.0118 

Confiance 52 (79%) 5 (17%) <0.000

1 Informations lors entretien    

Différentes atteintes 60 (91%) 3 (50%) 0.023 

Traitements instaurés 

immédiatement 

56 (88%) 1 (17%) 0.0006 

Traitements instaurés 

ultérieurement 

36 (61%) 3 (50%) 0.6764 

Définition 60 (91%) 3 (50%) 0.023 

Symptômes digestifs 55 (83%) 1 (17%) 0.0016 

Kinésithérapie 59 (89%) 4 (67%) 0.1602 

Génétique 56 (85%) 3 (50%) 0.068 

Symptômes respiratoires 52 (79%) 4 (67%) 0.61 

Médicaments 46 (70%) 1 (17%) 0.017 

Examens  33 (50%) 3 (50%) 1 

Régime 14 (21%) 1 (17%) 1 

Ressenti sur les informations    

Désir de plus d’informations 27 (39%) 0 (0%) 0.046 

Informations suffisantes 49 (72%) 2 (29%) 0.0309 

Peur 43 (62%) 5 (71%) 1 
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Annexe 14 

Tableau 10 : Différences concernant l’entretien et l’annonceur entre les parents dont 

l’annonce a été faite au CHU de Tours et ceux dont l’annonce s’est faite dans un autre 

centre.  

Déroulement de la journée CHRU de Tours N(%) Autre centre N(%) p 

Test de la sueur le même jour 48 (84%) 9 (53%) 0.0176 

Entretien     

Cadre adapté 54 (96%) 13 (76%) 0.0236 

Médecin du CRCM faisant l’annonce 55 (93%) 7 (44%) <0.0001 

Médecin seul pour l’annonce 13 (23%) 14 (82%) <0.0001 

Relais quand le médecin était seul 6 (50%) 2 (14%) 0.0895 

Entretien organisé 52 (91%) 9 (53%) 0.0011 

Durée de l’entretien adaptée 43 (86%) 7 (54%) 0.0193 

Support écrit remis 39 (75%) 7 (44%) 0.0313 

Coordonnées du médecin remises 50 (96%) 12 (71%) 0.0082 

Aide reçue pour gérer les émotions 31 (65%) 4 (27%) 0.0162 

Incitation à poser des questions 51 (94%) 9 (60%) 0.0024 

Annonceur     

Compétent dans la maladie 58 (100%) 10 (67%) 0.0002 

A l’écoute 55 (96%) 10 (77%) 0.0412 

Attitude empathique 38 (79%) 6 (38%) 0.0039 

Relation de confiance 48 (87%) 5 (29%) <0.0001 

Même médecin qui a fait le suivi 45 (79%) 7 (41%) 0.0054 
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Thèmes expliqués pendant l’entretien 

Différentes atteintes de la maladie 52 (93%) 16 (59%) 0.0004 

Traitements instaurés        

immédiatement 

35 (70%) 4 (27%) 0.011 

Traitements instaurés ultérieurement 35 (70%) 4 (27%) 0.0055 

Messages d’espoir 49 (89%) 11 (65%) 0.0283 

Définition maladie 52 (90%) 11 (79%) 0.3632 

Symptômes digestifs 48 (83%) 8 (57%) 0.0679 

Kinésithérapie 20 (36%) 0 (0%) 0.0019 

Génétique 49 (84%) 10 (71%) 0.2639 

Symptômes respiratoires 48 (83%) 8 (57%) 0.0679 

Médicaments 40 (69%) 7 (50%) 0.2181 

Examens 32 (55%) 4 (29%) 0.1348 

Régime 15 (26%) 0 (0%) 0.0323 

Après l’annonce    

Parents choqués par les paroles 9 (16%) 9 (56%) 0.0019 

Informations suffisantes 46 (79%) 5 (29%) 0.0002 

Informations insuffisantes 2 (3%) 9 (53%) <0.0001 

Informations trop importantes 10 (17%) 3 (18%) 1 
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Annexe 15 

 

Proposition de « fiche type » sur la prise en charge du dépistage néonatal de la mucoviscidose.
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FICHE DÉPISTAGE MUCOVISCIDOSE 

 

Dépistage : 

 - Date de réception du dépistage positif : 

 

 - Trypsine (μg/L) :  

 

 - Mutations : 

 

Appel téléphonique : 

 - Date : 

 - Nom du médecin : 

 - Personne répondant : 

 - Durée approximative : 

 - Remarques : 

 

 

 - Conclusion : 

 

 

 

Médecin traitant joint : □ oui  □ non  Nom :  

Informations recueillies : 

  

  

 

 

 

Consultation de dépistage : 
 

 -Date : 

 -Médecin : 

 -Accompagnant : 

 

 -Test de la sueur : 

 -Annonce faite : 

  -Mucoviscidose certaine  □ 

  -Contrôle nécessaire  □ 

  -Absence de maladie  □ 

 

 -Remarques sur l’annonce : 

 

 

 

 

 

 

 -Durée totale de l’entretien : 

 -Prochaine consultation : 
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Résumé :  

INTRODUCTION : Le dépistage néonatal de la mucoviscidose a été généralisé en France à partir de 2002, date 

à laquelle des recommandations de bonnes pratiques concernant la réalisation de ce dépistage ont été publiées. 

L’objectif principal de notre travail était de réaliser une évaluation de nos pratiques d’annonce ; l’objectif 

secondaire était d’en évaluer le vécu parental.  

POPULATION ET METHODE : Un questionnaire concernant l’appel téléphonique et l’entretien d’annonce 

diagnostique avait été envoyé à chaque parent d’enfant né depuis 2002 dont le diagnostic avait été fait suite au 

dépistage et suivi au CRCM (Centre de Ressources et de Compétences pour la Mucoviscidose)  de Tours en 

2014. 

RÉSULTATS : Soixante-seize parents correspondant à 48 enfants avaient répondu au questionnaire. L’appel 

téléphonique avait été effectué par un médecin dans 92% des cas et 55% des parents avaient compris qu’il 

s’agissait de la mucoviscidose. Soixante-trois pourcents disaient avoir été convoqués le lendemain et 97% 

d’entre eux étaient présents en couple à cet entretien qui avait eu lieu en moyenne à l’âge d’un mois de l’enfant. 

Dans 63% des cas le médecin était accompagné, majoritairement par une infirmière. La rencontre avec une 

psychologue n’avait été proposée que pour 37% des parents. Les informations délivrées étaient suffisantes pour 

68% des parents qui les avaient plutôt bien comprises. Les sentiments prédominants après l’annonce étaient le 

choc (75%), la peur (63%) et l’angoisse (62%). Le délai moyen pour la nouvelle consultation au CRCM était d’1 

mois. Les formes frontières et ceux dont l’annonce s’était faite dans un autre centre avaient eu moins confiance 

en l’annonceur (p<0.0001).   

CONCLUSION : L’analyse de nos pratiques ne retrouve pas de différence notable par rapport aux 

recommandations. Cependant, notre travail nous donne diverses suggestions pour contribuer à améliorer nos 

pratiques. L’intervention d’une psychologue et l’amélioration du cadre de l’entretien pourraient être à envisager. 

De même, le délai pour la prochaine consultation après l’annonce pourrait être modulé en fonction de la 

demande et des possibilités parentales. 

Mots clés : mucoviscidose, dépistage néonatal, vécu parental 
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